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Ａ．研究目的 

Shwachman-Diamond症候群（SDS）は、膵外

分泌異常と造血不全による血球減少を主徴とする

先天性骨髄不全症である。骨格異常、肝障害、行動

異常を伴うことが多く、骨髄異形成症候群（MDS）、
急性骨髄性白血病（AML）発症のリスクが高い。

適切な経過観察と治療介入が患者のQOL向上、生

命予後改善に重要と考えられる。そのため、本邦に

おける診療ガイドラインを作成し、それに基づき我

が国における診療実態を明らかにすることを目的

とする。 
 
Ｂ．研究方法 

本疾患の研究者により提案された国際的なコン

センサスガイドライン案（Dror, et al. Ann N Y 
Acad Sci, 2011）に基づき、内外の知見を加え、本

邦での診療ガイドラインを作成した。  
また、これまでに遺伝子解析に基づいてSDSと診

断された患者の臨床情報をアンケート形式にて集

計し、解析した。 
 
（倫理面への配慮） 

遺伝子解析はヘルシンキ宣言に基づいて、本人

または家族から文書による同意を得た上で行った。

実態調査は，人を対象とする医学系研究に関する

倫理指針に基づいて施行した。 
 
 

 Ｃ．研究結果 

診療ガイドライン2017を作成した。疾患概念、

診断基準、病態、治療の他、フォローアップの具体

的な指針について示し、本症に特徴的な膵、骨の画

像も掲載した。2018年にガイドライン改訂を行い、

SDSでは成人期にMDS/AMLに移行することが多

いこと、新たに同定された新規遺伝子について追記

した。 
調査では計47例のSBDS両アリル変異をもつ患

者が同定され、年間発症数は2.6例、男女比は2.1：

1 で あ っ た 。 SBDS 変 異 は 183-184TA> 
CT/258+2T>C変異が72%を占め、次に258+2T> 
C/258+2T>C変異が6.4%であった。初診時の臨床所

見はさまざまであり、血球減少、体重増加不良、脂

肪便、肝機能障害、低身長、骨格異常などである。

水外分泌不全あるいは画像での膵臓の異常はほと

んどの患者で認められた。好中球減少は初診時に約

1/3の患者でしか認めらなかったが、経過中では

89%の患者で認められた。その他の血球異常は貧血、

血小板減少、汎血球減少症がそれぞれ66%、68%、

40%で認められた。４例（8.5%）がAMLを発症し

ており、うち３例の発症年齢は18歳以上であった。 

 
Ｄ．考察 

SDSは欧米では先天性骨髄不全症の中では

Fanconi貧血、Diamond-Blackfan貧血に次に多い

とされているが、我が国における頻度は低いとされ

ていた。しかしながら、本研究によって我が国にお
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いてもSDSは少なからず存在することが明らかと

なった。また、臨床像、SBDS遺伝子変異のタイプ

は既報と同様であった。成人期になってAMLに移

行する例があり、継続的なフォローアップが必要と

考えられた。 

 
Ｅ．結論 
診療ガイドラインに基づいて、広く臨床医がSDS

を認知することによって、さらに多くの患者が同定

され、適切な治療、フォローアップによって、予後

やQOLの改善につながる可能性が示唆された。 
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