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研究要旨  

 小児血液・がん学会が 2009 年から行ってきた小児 MDS・再生不良性貧血の中央診断に登録

された 1500 例のうち、遺伝子検査、染色体断裂試験、テロメア長測定、臨床所見などから再

生不良性貧血・RCC・先天性骨髄不全と診断されたのは 823 例（55%）、進行期 MDS または AML

と診断されたものは 132 例（9%）、JMML が大部分を占める骨髄増殖性疾患は 160 例（11%）、

その他の貧血は 119 例（8%）、血小板減少は 82例（5%）、好中球減少は 44 例（3%）、その他が

140 例（9%）であった。いまだに診断困難な症例も数多く存在することから、今後、網羅的

な診断システムを確立し、予後追跡を行って検証する必要があると思われる。 

 本研究ではさらに、病因・診断・治療・予後等に関する調査研究を推進し、その結果を各

疾患の診断基準・重症度分類に反映させ、2014 年 12 月に診療ガイドとして公表した。本年

度は新たな知見を加えて内容を更新した。診療ガイドが全国の医療機関で使用されることに

より、わが国全体の診療の標準化と診療レベルの向上が期待される。 

 

 

Ａ．研究目的 

 小児の MDS は、頻度は低く診断は難しく予後は

不良な症候群である。2009 年に開始された小児血

液・がん学会の再生不良性貧血・MDS 委員会による

中央診断を用いた前方視的登録により、1500 例を

超える小児例が把握された。本研究では病因・診

断・治療・予後等に関する調査研究を推進する。

その結果を各疾患の診断基準・重症度分類に反映

させ、診療ガイドとして公表し、全国の医療機関

で使用可能とすることにより、我が国全体の診療

の標準化と診療レベルの向上が期待される。 

 
Ｂ．研究方法 

 小児血液・がん学会が 2009 年から行ってきた小

児 MDS・再生不良性貧血の中央診断に登録された

1500 例のうち、遺伝子検査、染色体断裂試験、テ

ロメア長測定、臨床所見などから遺伝性骨髄不全

症候群と診断された小児例について検討を行った。 

 2014 年に公開された診療ガイドについて、新た

な知見を加えて内容を更新した。 

 

（倫理面への配慮） 

① ヘルシンキ宣言に則り、患者の利益を最優先に

考えて実施する。 

② 調査フィールドとなる各施設における倫理委

員会で承認を得て実施する。 

③ 患者および家族に対して面談・介入開始時に統

一した説明文を用いて文書による同意を得る。

同意説明文では、調査を行う目的、介入・面談

の内容、協力者に起こりうる利益・不利益につ



いて、未成年者の場合には年齢に応じた説明を

する。 

④ 協力によって得られたデータは、個人情報保護

を厳重に行い、研究目的以外には利用しないこ

とを文書による同意を得て実施する。 

 
Ｃ．研究結果 

 小児血液・がん学会が 2009 年から行ってきた小

児 MDS・再生不良性貧血の中央診断に登録された

1500 例のうち、遺伝子検査、染色体断裂試験、テ

ロメア長測定、臨床所見などから再生不良性貧

血・RCC・先天性骨髄不全と診断されたのは 823 例

（55%）、進行期 MDS または AML と診断されたもの

は 132 例（9%）、JMML が大部分を占める骨髄増殖性

疾患は 160 例（11%）、その他の貧血は 119 例（8%）、

血小板減少は82例（5%）、好中球減少は44例（3%）、

その他が 140 例（9%）であった。  

 2014 年に公開された診療ガイドについて、新た

な知見を加えて内容を更新した。 

 Fanconi 貧血については 1988〜2011 年に日本小

児血液学会に登録された造血障害性疾患1841例中

111 例（6.0％）を占め、男女差は認めなかった。

現在まで下記のように DNA の修復に働く 21 の

Fanconi 貧血責任遺伝子が報告されている：FANCA、

FANCB、FANCC、FANCD1 (BRCA2)、FANCD2、FANCE、

FANCF、FANCG、FANCI、FANCJ (BRIP1)、FANCL、FANCM、

FANCN (PALB2)、FANCO (RAD51C)、FANCP (SLX4)､ 

FANCQ (XPF) ､ FANCR(RAD51)、FANCS (BRCA1) ､ 

FANCT (UBE2T)、FANCU(XRCC2)、FANCV(REV7)。 

 CDA (congenital dyserythropoietic anemia) に

ついては新たに４つの論文が発表された。造血亢

進により髄外腫瘤を形成する例や頭蓋骨の板間層

が 拡 大 し 頭 痛 を 来 し た 例 が 報 告 さ れ た

（Pérez-Jacoiste Asín MA, Ruiz Robles G. Lancet. 

2016 Feb 20;387(10020):787.）。Type II CDA に対

する移植成功例の報告（Unal S, et al. Pediatr 

Transplant. 2014 Jun;18(4):E130-133）。I型の家

系にて C15ORF41 遺伝子変異が認められた（Babbs C, 

et al. Haematologica. 2013; 98:1387-7）。IV 型

の原因遺伝子とされる KLF1 が、赤芽球造血に関わ

る 様々な遺伝子発現を調節する重要な転写因子

であることが明らかになった(Magor GW, et al. 

Blood. 2015;125:2405-17)。I 型と II 型の臨床像

についてのまとめが発表された（Bianchi P, et al. 

Br J Haematol. 2016;175:696-704）。 

 

Ｄ．考察 

 2009 年に開始された小児の造血不全および MDS

の中央診断は着実に症例数の蓄積が進んでおり、

遺伝子検査、染色体断裂試験、テロメア長測定、

臨床所見と合わせ、特徴が明らかになってきた。  

 本研究ではさらに、病因・診断・治療・予後等に

関する調査研究を推進し、その結果を各疾患の診

断基準・重症度分類に反映させ、2014 年 12 月に診

療ガイドとして公表した。本年度は新たな知見を

加えて内容を更新した。診療ガイドが全国の医療

機関で使用されることにより、わが国全体の診療

の標準化と診療レベルの向上が期待される。 

  
Ｅ．結論 

 小児の骨髄不全および MDS は、頻度は低く、診

断は難しく、また予後不良な疾患群である。全国

の患者を対象とした病理中央診断ならびに遺伝子

検索を含む詳細な解析により、多くの患者で的確

な診断が行われるようになってきた。その結果を

各疾患の診断基準・重症度分類に反映させ、2014

年 12 月に診療ガイドとして公表しており、わが国

全体の診療の標準化と診療レベルの向上が期待さ

れる。 
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