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A. 研究の目的 

原発性免疫不全症候群の一つである、胸腺

低形成（DiGeorge症候群, 22q11.2欠失症候

群）の診断基準・重症度分類および診療ガイ

ドライン作成することが目的である。 

 

B. 研究方法 

胸腺低形成（DiGeorge 症候群, 22q11.2欠

失症候群）に関してこれまでに得られている

臨床知見に基づいて、診断基準を策定した。 

 
C. 研究結果  
●診断基準 

主要症状として、胸腺低形成または無形成

による T 細胞の減少、副甲状腺低形成、先

天性心疾患を認めるものを DiGeorge 症候群

と診断する。遺伝子検査で 22q11.2 領域の欠

損を認めたものは、副甲状腺低形成、先天性

心疾患を認めなくても、DiGeorge 症候群と

診断する。診断基準を（表１）に示す。 
 

●重症度分類 

DGS のうち、0.5～1％で完全に胸腺組織が

欠損しており、完全型 DiGeorge 症候群

（complete DiGeorge syndrome :cDGS）と呼

ばれ、重篤な細胞性免疫不全症を呈する。さら

に 20%は、不完全型 DiGeorge 症候群（partial 

DiGeorge syndrome :pDGS）と呼ばれ、中等

度以上の細胞性免疫機能の低下を合併する。

cDGS と pDGS の診断基準を（表 2）に示す。 
 
D. 考察 

22q11.2欠失症候群は症状が多彩であるた

め 、DiGeorge症候群の定義を満たす高度の

免疫機能低下が見落とされている症例もあ

り、免疫学的なスクリーニングの周知が重要

であると考えられた。完全型 DiGeorge 症候

群は重度の免疫不全により予後不良の疾患

であるが、T 細胞の産生の指標である T-cell 

receptor excision circles（TREC）の定量解

析によりスクリーニングが可能であり、本邦に

おいても TREC による新生児マススクリーニン

グの導入が求められる。 

 
E. 結論 
 DiGeorge 症候群の診断基準を作成した。 
 
 
 
 
 
 
 

表 1. DiGeorge 症候群の診断基準 

研究要旨 

原発性免疫不全症候群の診断基準・重症度分類および診療ガイドラインの確立に関する研究に

あたり、胸腺低形成（DiGeorge症候群, 22q11.2欠失症候群）を担当した。DiGeorge症候群は、

胚形成初期における第 3 および第 4 咽頭嚢の異常形態発生が原因であり、胸腺低形成による易

感染性、副甲状腺低形成による低 Ca 血症、特異的顔貌と先天性心疾患を伴う症候群である。診

断基準作成にあたっては、これまでの文献知見をまとめた上で、欧州免疫不全症学会(ESID)に

おける診断基準等を参考にした。 
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A 主要症状 
1. 胸腺低形成または無形成による T 細胞の減少 
2. 副甲状腺低形成 
3. 先天性心疾患 

B 遺伝子検査 
染色体 22q11.2 領域の欠損 

A1~3 すべてを満たすもの、または A1 かつ B を満たすものを DiGeorge 症候群と診断する。 
 
 
表 2. DiGeorge 症候群の重症度分類 
分類 区分  
不完全型 DiGeorge 症候群 
(partial DiGeorge syndrome) 

Definitive 3 歳未満で CD3 陽性 T 細胞数が 500/μL 未

満となり、染色体 22q11.2 領域の欠損と関連

する円錐動脈幹心奇形または低Ca血症を認

める。 
Probable 3 歳未満で CD3 陽性 T 細胞数が 1500/μL

未満となり、染色体 22q11.2、10p13-14、
18q21.33、4q21.3-q25 領域の欠損または

CHD7 遺伝子変異を認める。 
Possible 3 歳未満で CD3 陽性 T 細胞数が 1500/μL

未満となり、先天性心疾患もしくは低 Ca 血

症もしくは顔貌/口蓋の奇形を認める。 
完全型 DiGeorge 症候群 
(complete DiGeorge syndrome) 

Definitive CD3陽性T細胞数が50/μL未満かつ胸腺無

形成、低 Ca 血症、先天性心疾患を認める。 
 
F. 健康危険情報 

なし 
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