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研究要旨 
 希少疾患である特発性好酸球増多症候群(Hypereosinophilic syndrome, HES)診断例を全国的に収集し、
その臨床像の解析・分類を行い、本邦における診療実態を明らかにする。分担研究者は、統計や質管理の
側面から、研究デザイン、解析方法を検討する。 
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Ａ．研究目的 
特発性好酸球増多症候群(Hypereosinophilic syndrome, HES)は骨髄で好酸球系細胞が原因不明に自立
性増殖し、末梢血中の慢性的な好酸球増加と好酸球浸潤による臓器障害を特徴とする症候群である。慢
性好酸球増加を来たす疾患群からは、これまで行われた研究により PDGDRA・PDGFRB・FGFR1 といったチ
ロシンキナーゼの恒常的活性化を起こす特異的な染色体転座によって好酸球増多が引き起こされる疾患
群や、クローナルな好酸球増加が証明される慢性好酸球性白血病(Chronic eosinophilic leukemia, CEL)
が独立した疾患として分類されてきた(IARC Press; 2008: 68-73.)。これらの新しい疾患を除外し、現
在もなお原因不明のものが idiopathic HES と診断される。希少疾患であり、臨床像や分子生物学的病態
が十分解明されていない。前述したチロシンキナーゼの恒常的活性化を引き起こす染色体転座が証明さ
れる疾患群については、チロシンキナーゼ阻害薬であるイマチニブが分子標的治療薬として試みられて
おり、その有用性が報告されているが(Blood. 2004; 103: 473-478.)、適応症には含まれていない。HES 
に対する治療法としてはステロイド療法が中心に行われているが、診療ガイドラインなどもなく、個々
の医療機関での経験をもとに診療が行われている。長期治療が必要となることや上記薬剤の長期使用に
よる副作用の観点からは、HES 患者の治療は現状で十分とは言えない。 
以上より本研究において、希少疾患である HES 診断例を全国的に収集し、その臨床像の解析・分類を行
い、本邦における診療実態を明らかにすることを目的とした。分担研究者は、統計や質管理の側面から、
研究デザイン、解析方法を検討する。 
 
Ｂ．研究方法 
平成 30 年度は研究計画をたて、全国の医療機関を対象として、研究協力可否に関する調査(一次調査)
を行い、本邦における患者数の概数を把握する。 
令和元年度以降は、研究計画について、倫理審査承認を得た上で、研究協力が得られる医療機関を対象
とした詳細な調査(二次調査)を行い、HES の臨床的特徴、治療法、予後などの情報を取得し、治療法や予
後因子に関する解析を行う。また、患者検体集積およびチロシンキナーゼ遺伝子情報の解析も計画する。
本邦における HES の診療ガイドラインの作成を目指す。 
 
（倫理面への配慮） 
多施設共同観察研究であり、人を対象とする医学系研究に関する倫理指針に沿って実施する。一次調査
においては、医療機関側の調査協力の可否を問う内容であることから、研究代表者施設の倫理審査の対象
外と判断された。二次審査に際しては、研究計画の倫理審査を受け、被験者保護に留意しつつ研究を実施
する。   
 
Ｃ．研究結果 
本研究は多施設共同後方視的調査研究（観察研究）として行う。一次調査として全国の主要な施設の血
液内科を対象に質問票を用いた HES の診療実態の調査を行った。なお、一次調査に先駆けての研究代表
者施設における研究計画書の倫理審査は不要と判断された。 
さらに、詳細な臨床情報を得るための二次調査実施に先立ち、研究計画書、二次調査票などを作成し、
倫理審査委員会へ申請を行った。患者・疾患特性（患者背景、家族歴、発症日、診断日、症状、浸潤臓器、
合併症、血液検査所見、病理所見、染色体検査所見）、治療内容とそのアウトカム（治療反応、生存期間）
などが調査項目に含まれている。調査する臨床情報は施設において匿名化を施し、対応表は各施設の研
究責任者が保管し施設外に出さないこととした。臨床情報の保存及び解析は研究代表者らと共に、統計
を専門とする研究分担者が関与して行う予定である。 
 
Ｄ．考察 
希少疾患 HES の詳細調査を進めるため、研究デザインを検討し、研究計画の作成を引き続き進める予
定である。 
 
Ｅ．結論 
希少疾患 HES 診断例の実態調査を行い、その臨床像や本邦における診療実態を明らかにする予定であ
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る。 
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