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Ａ．研究目的 

先天性血小板減少症は病因不明な疾患が多く、特

発性血小板減少性紫斑病と診断され不必要な治療を

受ける症例も少なくない。本研究は、先天性血小板

減少症を疑う症例を全国的に収集し、系統的鑑別診

断解析による遺伝子診断を行い、臨床情報と検査・

解析データを集積し、診断基準、重症度分類、診療

ガイドラインの作成を目的とした。 

 

Ｂ．研究方法 

先天性血小板減少症を疑う症例の解析依頼に対し

て、我々が独自に確立中である系統的鑑別診断解析

を施行する。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は、先天性血小板減少症の診断ガイドライ

ン作成に関する研究として当院ヒトゲノム・遺伝子

解析研究審査委員会による審査承認を得ている。ま

た、DNA組み換え実験および動物実験についても審

査承認を得ている。 

 

Ｃ．研究結果 

本年度（平成29年4月～平成30年3月）は、15例の

先天性血小板減少症を疑う症例について系統的鑑別

診断解析を施行し、MYH9異常症8例、TUBB1異常

症1例、2Bvon型 Willebrand病1例の診断に至り、5

例は確定診断されなかった。 

また、本研究班と連携する「稀少小児遺伝性血液

疾患に対する新規責任遺伝子の探索と遺伝子診断シ

ステムの構 築に関する研究」（小島班）で同定され

た2個のMYH9遺伝子バリアントの評価を末梢血塗

抹標本を用いたミオシン免疫蛍光染色解析により施

行し、ともに良性であることを示した。 

 

Ｄ．考察 

先天性血小板減少症を疑う15症例について先天性

巨大血小板症の系統的鑑別診断解析を行い、10例

（66.7%）の症例で確定診断が得られた。MYH9異常

症は8例（53.3%）と最も高頻度に診断された。MYH9

異常症8例中、2例では白血球封入体を認めず、原因

不明の血小板減少症あるいは新生児同種免疫性血小

板減少症と診断されていたが、末梢血塗抹標本を用

いたミオシン免疫蛍光染色解析と局在分類により確

定診断された。2例のMYH9異常症では新規変異を同

定した。 

 MYH9異常症診断に用いる末梢血塗抹標本を用い

たミオシン免疫蛍光染色解析では、異常局在を認め

ればMYH9異常症と診断することが可能で、正常局

在所見からはMYH9異常症を否定することが可能で

ある。従って、MYH9遺伝子解析により同定された

バリアントの病原性の判定にも有用であり、本年度

には次世代シークエンス解析で同定されたMYH9バ

リアントの評価を行った。 

 

Ｅ．結論 

先天性血小板減少症を疑う15症例について先天性

巨大血小板症の系統的鑑別診断解析を行い、10例

（66.7%）の症例で確定診断を得た。 

研究要旨：15 例の先天性血小板減少症を疑う症例について系統的鑑別診断解析を施行し、

MYH9異常症 8例、2B型 von Willebrand病 1例、TUBB1異常症 1例の診断に至り、5例

は確定診断されなかった。  
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