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Ａ．研究目的 

 多様な臨床的な症状を呈する原発性免疫

不全症の確定診断には、遺伝子検査が必須

である。これまで、種々の原発性免疫不全症

の診断基準を確定する事を最終的な目的と

して、本分担者は原発性免疫不全症の既知

原因遺伝子の遺伝子解析依頼を本研究班構

成メンバーから受け入れ、その解析結果を

フィードバックすることにより、遺伝学的

検査による確定診断のための情報を蓄積し

てきた。 

 しかし、平成２８年度から原発性免疫不

全症の遺伝学的検査が保険収載されたこと

を受け、保険検査として行われる遺伝子検

査と臨床研究を適切に仕分けしながらも連

携した形で実施することが求められること

となった。本研究では、その新しい体制確立

のための諸問題の検討を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

 診断目的のための遺伝子検査において、

臨床症状に応じた検査対象の遺伝子群を 

日本免疫不全・自己炎症学会のワーキング

グループにより策定してもらった。保険点

数内でこれらの免疫不全症の診断目的のた

めの遺伝子検査が実現できるように、それ

ぞれの疾患パネルを用いた次世代シーケン

シング（イルミナ社 NextSeq500）による検

査パイプラインの構築を行った。 

 

（倫理面への配慮） 

 本研究での解析検体は、それぞれの研究

分担者施設において同意書へのサインなど

をいただいており、本研究分担者には匿名

化された検体 ID のみが通知される。この遺

伝子解析に関しては、すべての関係する班

会議分担施設でヒトゲノム・遺伝子解析研

究に関する倫理指針に則った研究であるこ

とを倫理審査委員会で確認・承認を受けた

上で実施した。 

 

Ｃ．研究結果 

 病院からの血液搬送、血液からの DNA 調

製、次世代シーケンシング目的のライブラ
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リー構築、ハイブリダイゼーション法によ

るターゲット領域の濃縮、DNA シーケンシ

ング、データ解析パイプラインの運用、報告

書作成までの全工程を実稼働させ、全体の

検査ラインの安定化を妨げる要因をひとつ

ずつ解決していった。特に、限られたコスト

の中で精度を落とさない点に留意した工夫

を積み重ね、現時点の保険点数でも赤字に

はならずに運用できるパイプラインを構築

できた。 

 

Ｄ．考察 

 これまでの PIDJ ネットワークでの原発

性免疫不全症遺伝子解析の経験を活かし、

限られたコストで効率的に遺伝子解析を実

施するパイプラインを構築できた。しかし、

これまでと同様に、他の遺伝性疾患と比べ

て原発性免疫不全症の遺伝子解析による確

定診断率は決して高くない。そのため、保険

診療の下での遺伝子検査だけで確定診断で

きないケースの場合には、これまでと同じ

ような臨床研究としてのより広範な診断に

よる治療法選択の実現を目指す必要がある。

保険検査として免疫不全症の遺伝学的検査

が実施できるようになったことは大きな一

歩ではあるが、それが実際の診療に結び付

くためには、どうやって臨床研究にご協力

いただく患者様とそのご家族をリクルート

していくかという問題を解決していく必要

がある。そのための学会主導でのネットワ

ーク構築が進行中である。 

 

Ｅ．結論 

 これまでの研究費に依存していたボラン

ティアに近い遺伝子検査体制から保険診療

下での遺伝子解析へと移行したことで、継

続的に患者様とそのご家族に遺伝学的検査

を提供できる体制を構築できた。今後、この

診断目的の検査とどのように連携すること

で、診断基準の策定・診療ガイドラインの確

立に向かうかが新な課題として浮かび上が

ってきた。 
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