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Ａ．研究目的 
 原発性免疫不全症候群、および先天性造血

不全症候群の一つである、VODI の診断基準・

重症度分類および診療ガイドライン作成するこ

とが目的である。 
 
Ｂ．研究方法 
VODIに関してこれまでに得られている知見

に基づき、診断基準を策定した。 
 
Ｃ．研究結果 
●診断基準 
 VODIは、Pneumocystis jirovecii感染、粘膜

皮膚カンジダ症、サイトメガロウイルス感染を

含む細菌および日和見感染症、肝中心静脈閉鎖

症・肝線維症を生後12ヶ月以内に発症する。検

査所見としてメモリーT細胞数の減少、メモリ

ーB細胞の欠損および低ガンマグロブリン血症

を認め、原因遺伝子であるSP110遺伝子のホモ

接合性変異を証明することで確定診断される。

HIV感染を含むVODI以外の複合免疫不全症にお

ける移植片対宿主病や悪性腫瘍、環境由来のア

ルカロイドや医原性類洞内皮細胞毒性による

肝中心静脈閉鎖症と鑑別を要する。診断フロー

チャートを図に示す。 
 
●重症度分類 
 VODIにおけるSP110遺伝子変異の遺伝子型と

臨床症状における表現型に有意な差は認めら

れない。呼吸不全、腎不全、脳症などの多臓器

不全を伴う患者を重症患者とする。 
 

Ｄ．考察 
 VODIは、1976年に初めてオーストラリアのレ

バノン民族で報告された。原因遺伝子として前

骨髄球性白血病（Promyelocytic leukemia; 

PML）核体の構成因子であるSP110遺伝子の変

異が同定されているが、詳しい発症機序につ

いては不明である。合併症として、患者の30%

にてんかん発作や注意欠陥多動性障害等の

神経障害を認め、そのうち20%に脳脊髄白質

ジストロフィーが報告されている。無治療で

の生後1年の死亡率は85〜100%だが、早期の

診断と免疫グロブリン補充療法や感染予防

により生存率の改善がみられる。造血幹細胞

移植が有効な症例も報告されている。症例数

が少なく、長期予後や合併症リスク、幹細胞

移植時の適切な前処置等についてさらなる

知見の蓄積が必要である。本邦における正確

な症例数の統計はなく、文献報告は確認でき

ない。 

 
Ｅ．結論 
 肝中心静脈閉鎖症を伴う免疫不全症の診断

基準を作成した。 
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