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Ａ．研究目的 
 原発性免疫不全症の分類のうち、“免疫不全を

伴う特徴的な症候群”に含まれる疾患、ブルーム

症候群ついて診療ガイドライン(手引き)案を

作成することを目的としている。 
 
Ｂ．研究方法 
 平成 22-24 年度厚生労働科学研究費補助金

難治性疾患克服研究事業”遺伝子修復異常症

(Bloom 症候群、Rothmund-Thomson 症候群、

RAPADILINO 症候群、Baller-Gerold 症候群)の

実態調査、早期診断法の確立に関する研究班

(Bloom 症候群研究班, 研究代表者: 金子英

雄)の研究報告書、および既報文献から情報を

抽出し、ブルーム症候群の診療ガイドライン

(手引き)案を作成した(別添参照)。 

 
（倫理面への配慮） 
該当なし 
 
Ｃ．研究結果 
 別添の各疾患の診療ガイドライン(手引き)

を参照。 
 

Ｄ．考察 
 ブルーム症候群は特徴的な臨床症状で疑い、

姉妹染色分体組み換えにより患者診断スクリ

ーニングが可能である。姉妹染色分体組み換え

の亢進があれば BLM 遺伝子解析で確定診断を

行うが、亢進がみられない場合は類縁疾患であ 

 

 

る Rothmund-Thomson 症候群等を鑑別する必要

がある。重症度分類として、ブルーム症候群は、

反復性感染、糖尿病、悪性腫瘍の発生等により

定期的な治療が必要であり、また定期的な全身

検索による悪性腫瘍の早期発見が本疾患の管

理上重要であるため、確定診断例は全例重症に

分類することとした。治療は対症療法が基本と

なるが、悪性腫瘍の発生に常に留意する必要が

ある。 
 
Ｅ．結論 
 ブルーム症候群の診療ガイドライン(手引

き)を策定した。 
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