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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断基準の改訂および

Minds 準拠の診療ガイドラインの策定するこ

とを目的としている。 

 

Ｂ．研究方法 

 平成 26-28 年度厚生労働科学研究費補助金

難治性疾患等政策研究事業(難治性疾患政策研

究事業) 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

関する研究班にて作成したブルーム症候群の

診療の手引きを元としつつ、Minds 準拠の手法

に則り、新たにブルーム症候群の診断基準の改

訂、診療ガイドラインの策定を試みた。第一に

診断基準の改定を行い、さらに診療ガイドライ

ン作成を目的としたスコープを作成し(別添参

照)、それを元に策定した診療ガイドライン案

について研究班班会議における討議を経てさ

らに改定を行った。 

 

 （倫理面への配慮） 

該当なし 

 

Ｃ．研究結果 

 別添のブルーム症候群の診断基準の改訂お

よびMinds準拠の診療ガイドライン案(平成29

年度版)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

(SCE)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。一方で近年 SCE 亢進がみられるが、

BLM 遺伝子変異が同定されない場合に、RMI2

遺伝子変異が同定された症例が報告された。そ

のため診療フローチャートには RMI2 について

も追記した。 

 診断基準としては、臨床症状、検査所見、特

殊検査(SCE、BLM 遺伝子)の組み合わせで評価

するものに改定した。 

 診療ガイドラインとして、ブルーム症候群に 

関する重要臨床課題を 2 項目、Clinical 

Question (CQ)として 5 項目提案し、班会議で

の討議を経て CQ は追加され 7項目とした。 

 

Ｅ．結論 

 ブルーム症候群の診断基準の改訂および

Minds準拠の診療ガイドライン案(平成29年度

版)を策定した。 
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