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Ａ．研究目的 

重症DBA症例および近縁疾患に対する造血細胞移

植の至適移植時期や前処置を明らかにする。 

 

Ｂ．研究方法 

赤血球酵素活性と遺伝子解析から確定診断して長

期に診療している重症DBA症例（治療抵抗性および

輸血依存）に対して造血細胞移植を実施し、至適移

植法について検討した。また、鑑別すべき類縁疾患

である先天性骨髄不全症患者についても移植経過の

情報を集積した。 

 

（倫理面への配慮） 

患者および家族への説明・同意を得て、治療を実

施した。 

 

Ｃ．研究結果 

RPL5変異による治療抵抗性のDBA患者が長期観

察中に輸血依存となりdel20qを伴うMDSに進展し

たため、造血細胞移植を実施した。ブスルファンの

血中濃度をモニタリングし、投与量を調節した

Targeted BUによる前処置法を用いて、重症DBA3

例に造血細胞移植を実施した。２例は生着し、１例 

 

 

 

 

 

 

 

 

は一次生着不全となったが、再移植で生着を得られ

た。また、先天性造血障害であるMonoMAC症候群

および重症αサラセミアに対しても造血細胞移植を

行った。MonoMAC症候群は非定型抗酸菌の敗血症

から血球貪食症候群を発症していた。いずれの症例

もDBAと同様な生着不全が問題となるため、移植前

に先行する化学療法（preceding chemotherapy）を

組み込んで行ったところ良好な生着が得られた。 

 

Ｄ．考察 

RPL5変異の症例では骨髄異形成症候群（MDS）

発症時の骨髄検査で異形成の他、非典型的な赤芽球

分化を認めていたことから、L3MBTL1遺伝子を含む

del20qの変異が赤芽球分化に与える影響が示唆され

た。DBAの造血細胞移植において鉄過剰症による臓

器障害や悪性腫瘍の合併は移植成績に影響を与える

重要な因子である。MDS進展例あるいはTargeted 

BUで拒絶された１例も上記のような要因が影響を

与えたことが推察された。また、DBAや重症αサラセ

ミアのように赤芽球系以外の造血系が保たれるかむ

しろ過剰で免疫系に明らかな異常がない患者には、

preceding chemotherapyの有用性を検討していく必

要がある。  

研究要旨： 輸血依存の重症 DBA 患者には造血細胞移植が唯一の根治療法である。しかし、

移植症例数は限られ、同胞ドナーの選択、生着不全、遺伝的発がん素因の問題など造血細胞移

植療法の課題は多い。赤血球酵素活性によるスクリーニングから遺伝子解析で確定診断した重

症 DBA とその類縁疾患の長期治療経過に関する情報を集積して、用量調整ブスルファン

（Targeted BU）による前処置を用いた至適移植法について検討した。 
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Ｅ．結論 

DBA患者に対する造血細胞移植は悪性化及び臓器

合併症の進行する前に慎重な移植時期の検討が必要

である。Targeted BUによる前処置およびpreceding 

chemotherapyの有用性に関して症例を集積して検

討する。 
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