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Ａ．研究目的 
 原発性免疫不全症の分類のうち、“免疫不全

を伴う特徴的な症候群”に含まれる疾患、シムケ

症候群及びネザートン症候群について Minds

準拠の診療ガイドラインの策定することを目的
としている。 

 
Ｂ．研究方法 
 Minds 準拠の手法に則り、新たにシムケ症候

群及びネザートン症候群の診療ガイドラインの

策定を試みた。主要な既報文献を参照し、第一

に診療ガイドライン案を作成し、第二に重要臨

床課題を抽出し、それに対する推奨文を作成し

た。策定した診療ガイドライン案について研究班

班会議における討議を経てさらに改定を行っ

た。 

 
 （倫理面への配慮） 
該当なし 

 
Ｃ．研究結果 
別添のシムケ症候群及びネザートン症候群に

関するMinds準拠の診療ガイドライン案を参照。 
 

Ｄ．考察 
 診療ガイドラインとして、シムケ症候群及びネ

ザートン症候群の診断基準、診断フローチャー

ト、重症度分類、及び重要臨床課題として

Clinical Question (CQ)を 3 項目提案し、班会議

での討議を経て確定した。 
 
Ｅ．結論 
 シムケ症候群及びネザートン症候群について

Minds準拠の診療ガイドライン案を策定した 
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研究要旨 

 シムケ症候群は、クロマチンリモデリング異常を基盤とした特徴的な身体所見(短頸、短い体

幹、腹部突出を伴う不均衡型低身長)、子宮内発育遅延、細胞性免疫不全(T細胞欠損)、進行性

腎障害を呈する常染色体劣性遺伝性の原発性免疫不全症であり、SMARCAL1遺伝子が本症の責任

遺伝子であることが 2002年に報告されている。ネザートン症候群は、魚鱗癬様紅皮症、特徴的

な毛髪異常、アトピー症状を呈する常染色体劣性遺伝性の免疫不全症である。責任遺伝子は上

皮系細胞や胸腺組織で発現するセリンプロテアーゼインヒビターをコードするSPINK5遺伝子で

あることが 2000 年に報告されている。本分担研究では、シムケ症候群及びネザートン症候群に

ついて Minds 準拠の診療ガイドラインの策定を行なった。 
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