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Ａ．研究目的 
 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。 

また、愛知県で開始した新生児のTRECマス

スクリーニング陽性児について、CD3陽性T細
胞数を測定し、DiGeorge症候群の診断基準に

用いるCD3陽性T細胞数のcut off基準につい

て、検討した。 
 （倫理面への配慮） 
 本研究は名古屋大学医学部倫理委員会の

承認のもと、患者および患者保護者の同意を

取得して行った。 
 
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。3 歳

未満の CD3 陽性 T 細胞数基準については、

ESID の基準を採用して 1500/μL 未満を採

用した。愛知県で今年度から開始した重症複

合免疫不全症に対する TREC マススクリー

ニング陽性となった新生児の T 細胞数を測

定したところ、1500/μL 未満の基準を満た

したのは、5 名（9639 名実施時点）のみで

あった。したがって、CD3 陽性 T 細胞数減

少の基準を満たす新生児の割合は、およそ

0.05%程度と見込まれ、妥当な基準であると

考えられた。 
 
●重症度分類 

DiGeorge 症候群のうち、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。 
以上の診断基準および重症度分類をまとめ

た診療フローチャートを（図１）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 TREC

の定量解析によりスクリーニングが可能で
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ある。愛知県の TREC による新生児マススク

リーニングにおいて、1 例の DiGeorge 症候

群が発見された。今後、TREC による新生児

マススクリーニングの拡大に伴い、DiGeorge

症候群の早期発見例も増加すると推測され

る。このような診断技術の進歩に伴い、造血

細胞移植や胸腺移植といった治療法の指針

について、今後も議論を要すると考えられる。 
 
Ｅ．結論 
 DiGeorge症候群の診断基準および診療フ

ローチャートを作成した。 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 
 なし

 
表 1.  DiGeorge 症候群の診断基準 
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。 

＊CD3＋リンパ球数の低下（3歳未満1500/μL未満、3歳以上600/μL未満） またはPHAによる芽球化反応

がコントロールの30％未満 
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   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。 
 
 

図1. 診療フローチャート 
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