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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、遺伝子検査が重要な役割

を果たす。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、連携した形で遺

伝子関連検査を実施する体制の構築を目指し

ている。本研究では、その新しい体制確立のた

めの検査と臨床研究の間の仕分けと、検査で生

じた未診断例を診断するための臨床研究の実

施体制を検討した。 
 
Ｂ．研究方法 
 診断のための遺伝子検査を目的として、免疫

不全症の臨床症状に応じた検査対象の遺伝子

パネルを本研究班及び日本免疫不全・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。さらに、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を構築し運用した。こ

うした臨床検査で未診断に終わった症例につ

いて、担当医が新たに患者から臨床研究への同

意をいただくことを条件として、検査では分析

対象外であった情報まで臨床研究として精査

する体制を試験的に稼働させた。これにより、

確定診断に至るまでのコストを上げることな

く、より正確な診断の実現可能性を検討した。 
（倫理面への配慮） 
 当初検査として依頼された検体の解析は、検

査結果報告で完結する。そのため、臨床研究と

して精査を行う症例については、それぞれの研

究分担者施設において倫理審査承認を受けた

計画に従って、患者からの臨床研究への同意を

新たにいただいた上で実施された。本分担者は、
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新たな患者からの同意があることを確認した

上で、高いセキュリティーの下に遺伝子解析デ

ータを他の研究分担者に提供した。 

 
Ｃ．研究結果 
 保険検査の終了後に、未診断症例について臨

床研究として精査するための流れを整理した。

保険検査データの二次利用に当たり、倫理的な

問題が生じないように十分な配慮をし、臨床研

究としての追加精査への患者同意などを文書

として確認するフローを確立した。これによっ

て、遺伝子検査の追加コストを発生させずに、

効率的に検査データの再利用によってより広

範な原因遺伝子探索が可能となった。 
 
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フ

ローを立ち上げた。しかし、未だ我が国での免

疫不全症の遺伝学的検査をトータルとしてよ

り効率化するための取り組みは不足しており、

今後日本免疫不全・自己炎症学会の主導の下に、

遺伝子だけではない分子レベルでの表現型情

報を測れる体制ができることが重要であると

考える。 
 
Ｅ．結論 
 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の実現という第一歩は踏

み出したが、今後、本臨床研究での取り組みだ

けでなく、迅速な診断と治療法の選択を実現す

るためには新しいオミックス計測などの臨床

現場への導入も急務だと考えられる。遺伝子の

構造解析に加えて、そうしたたんぱく質や

RNA レベルの計測を検査として提供できる体

制の構築も検討していくべき時期が来ている

と考えている。 
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