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A. 研究目的 
 原発性食細胞機能不全症及び欠損症に含
まれるものの、好中球減少症・白血球接着不
全症・メンデル型マイコバクテリア易感染症
に分類されず、特徴的な臨床症状を呈する
GATA2欠損症とCRF2RA異常症の2疾患につい
て診断基準案を作成することを目的とする。 
 
B. 研究方法 
 各々の疾患について、国内外で集積された
知見をもとに診断基準案を作成した。 
（倫理面への配慮） 
本研究は、患者臨床情報や検体を取り扱うも
のではないため、特に倫理的な配慮を必要と
するものではない。 
 
C. 研究結果 
 GATA2欠損症とCRF2RA異常症の2疾患につ
いて、疾患概要・臨床症状・診断方法・重症
度分類・参考文献について別紙の通りまとめ
た。 
 
D. 考察 
 これまで、GATA2欠損症とCRF2RA異常症の2
疾患に関する診断ガイドラインは存在せず、
今回作成した案により本邦での診断例が増
え、疾患に関する更なる知見が集積されるも

のと期待される。又、診断の確定には現時点
で保険適応外の検査が必要であるなど問題
点も多く、今後の改定が必須であると思われ
る。 
 
E. 結論 
 「その他の白血球機能異常症」に分類され
る疾患として、GATA2 欠損症と CRF2RA 異常症
の診断基準案を作成した。 
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