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研究要旨 

 ZAP70欠損症は比較的まれな疾患であり、国内外に診断ガイドラインは存在しない。そこで、

我々は診断基準および診断フローチャートを作成した。易感染性や体重増加不良といった臨床症

状をもつ症例に対して、CD8+T細胞数を評価することで比較的容易に疾患のスクリーニングが可

能で、遺伝子解析によって最終的に確定する。 

 
A. 研究目的 
 原発性免疫不全症の分類のうち、複合免疫不

全症に含まれる ZAP70欠損症の診断基準およ

び診断フローチャートの作成を目的とした。 

 
B. 研究方法 
 ZAP70欠損症に関する過去の原著論文や症

例報告をもとに、診断基準を本研究で統一され

た形式で作成した。 

 
C. 研究結果 
 疾患基準及び診断フローチャートを示す。 

 

疾患名(日本語)：ZAP70欠損症 

疾患名(英語)：ZAP70 deficiency 

OMIM番号:176947 
 
疾患概要 

ZAP70 （ zeta-chain associated protein 
kinase, 70 kd）欠損症は、CD4+T細胞の機能
不全と CD8+T細胞の欠損を伴う複合免疫不全
症で、原因遺伝子は ZAP70である。ZAP70は
T 細胞受容体の刺激伝達に関わるチロシンキ
ナーゼである。 
 
【診断方法】 
A. 臨床症状 

1. 易感染性 

2. 体重増加不良 
 
B. 検査所見 

1. T細胞数の軽度の低下と CD8+T細胞の欠損。 

2. T 細胞の CD3 抗体刺激に対する反応低下。

イオノマイシンに対する反応は正常。 
 

C. 補助条項 
 1. 乳児期以降の生存例では自己免疫疾患を合
併することがある。 
 2. まれに部分的機能低下型変異によって、軽
症の表現型を示す場合もある。 

 
D. 診断の進め方（フローチャート参照） 

CD8+T細胞が完全に 0でなくても、CD8+T
細胞が低下している場合は ZAP70蛋白発現や
遺伝子変異を確認する。ZAP70 蛋白発現解析
は診断に有用であるが、本邦においてセットア
ップしている施設は限られるため必須ではな
い。 
  

 
E. 診断基準 
臨床症状と検査所見を満たし、ZAP70 遺伝
子変異がある場合に ZAP70欠損症と診断する。
ZAP70 遺伝子変異は常染色体劣性遺伝形式を
とる。 
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 図 1．診断フローチャート
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