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Ａ．研究目的 

Shwachman-Diamond症候群は、膵外分泌異常

と造血不全による血球減少を主徴とする先天性骨

髄不全症である。骨格異常、肝障害、行動異常を伴

うことが多く、骨髄異形成症候群、急性骨髄性白血

病発症のリスクが高い。適切な経過観察と治療介入

が患者のQOL向上、生命予後改善に重要である。

そのため本研究では本邦での診療ガイドライン作

成を目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

本疾患の研究者により提案された国際的なコン

センサスガイドライン案（Dror, et al. Ann N Y 

Acad Sci, 2011）に基づき、内外の知見を加え、本

邦での診療ガイドラインを作成する。 

  

（倫理面への配慮） 

本研究はヒトを対象とするものではないため、倫

理面の配慮は特に必要としない。 

 

Ｃ．研究結果 

診療ガイドライン2017を作成した。疾患概念、

診断基準、病態、治療の他、フォローアップの具体

的な指針についても示した。また、本症に特徴的な

膵、骨の画像を提示し、診療に携わる医師が使用し

やすいよう配慮した。 

 

 

Ｄ．考察 

本疾患は本邦では稀とされてきたが、認知度の高

まりと共に診断例が増加してきた。乳児期より好中

球減少による易感染性、膵外分泌異常による慢性下

痢、体重増加不良、低身長、骨格異常など多彩な症

状がみられる。また、白血病を発症すると、造血細

胞移植を行っても予後は不良である。症状や重症度

は多様で、経時的にも変化するため、診断は必ずし

も容易ではいない。本研究で作成したガイドライン

は、本疾患患者の診療を行う際の有効な指針となり、

QOL向上、予後の改善に寄与すると期待される。 

 

Ｅ．結論 

Shwachman-Diamond症候群の診療ガイドライ

ンを作成した。本ガイドラインにより同疾患の本邦

における診断、治療状況の向上に寄与できると考え

られる 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 
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