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研究要旨 
本研究は、再生不良性貧血（再不貧）と骨髄異形成症候群（myelodysplastic syndromes, MDS）の臨床

像と治療成績の把握を目的とした前方視的症例登録・追跡調査研究と、これらの疾患の診断一致率の向上

を目指したセントラルレビューからなる。令和 2 年末までの通算登録症例数は 452 例で、このうち骨髄

芽球が 5 %未満の症例については末梢血標本および骨髄標本のセントラルレビューを行っている。また、

登録された症例について毎年追跡調査を実施している。 
今後は、本データベースの難病プラットフォームへの登録を進めるとともに、検体集積、遺伝子診断研究

も包含した研究へと発展させていく予定である。また、さらなる症例の集積と追跡調査を行って、わが国

における再不貧や MDS の診療実態や予後を明らかにし、これを診療ガイドライン策定のための基礎資料

とするとともに、海外に向けても情報を発信していく必要がある。 
 

Ａ．研究目的 
本研究は、再生不良性貧血（再不貧）と骨髄異形

成症候群（myelodysplastic syndromes, MDS）の

臨床像と治療成績の把握、診断一致率の向上、なら

びに本邦における標準的治療法の開発のための基

礎資料の作成を目的としている。 
 
Ｂ．研究方法 
本研究参加施設において新規に診断された再不

貧、MDS、ならびに診断困難な血球減少症患者を

前方視的に登録し、追跡調査を行った。骨髄の芽球

比率が 5%未満の症例については、骨髄・末梢血塗

抹標本と病理組織標本のセントラルレビューを行

った。登録時の臨床情報、セントラルレビューの結

果、および、最大 10 年分の追跡情報は、データベ

ース内に一元的に管理している。 
 
（倫理面への配慮） 

本研究の施行においては、疫学研究に関する倫

理指針に基づき、各参加施設での倫理審査委員会

での承認を受け、患者登録に際しての文書による

同意を取得した。患者情報は連結可能匿名化を行

っている。  
 

Ｃ．研究結果 
（１）症例登録とセントラルレビュー 

2020 年には 17 例の登録があり、累計で 452 例

の登録数となった。登録患者の年齢の中央値は 69
歳（範囲 17 歳～99 歳）。男性 274 名。セントラル

レビュー後の中央診断の内訳は、再不貧 98 例、

WHO 分類での MDS 250 例、急性骨髄性白血病

（acute myeloid leukemia, AML）12 例、MDS/骨
髄増殖性腫瘍（myeloproliferative neoplasms, 
MPN）14 例、意義不明の特発性血球減少症

（ idiopathic cytopenias of undetermined 
significance, ICUS）15 例、意義未確定の特発性骨

髄異形成症（idiopathic dysplasia of uncertain 
significance, IDUS）3 例などであった。診断時年

齢中央値は、再不貧 57 歳、MDS 69 歳、MDS/MPN 
70 歳、ICUS 63 歳であった。 

2017 年から 2020 年の間に 41 例に対してセン

トラルレビューを行った。 
再不貧に関しては、施設診断 99 例のうち、セン

トラルレビューで再不貧と診断されたのは 82 名、

その他、MDS 8 例、ICUS 1 例、PRCA 1 例であ

った。また MDS あるいは診断不明とされた症例

のうち 9 例が再不貧と診断された。再不貧と診断

された症例 91 例のフォローアップ期間は中央値

4.5 年。年齢中央値 57 歳（範囲 17 歳～92 歳）。男

性 43 例。異形成を伴う症例 17 例。PNH 合併あり

38 例。経過中 7 例死亡、うち AML 1 例、感染症

3 例であった。 
 

Ｄ．考察 
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 本研究は、登録症例数が 400 例を超え、長期の

追跡情報も集積されて、さまざまな解析に用いる

ことが可能なデータベースが構築されてきた。今

年度も、新規登録症例についての中央診断を行う

とともに、登録症例の追跡調査研究を継続してい

る。 
このほか、本研究では中央診断で検鏡者間の所

見に不一致がみられた症例を対象とした合同検鏡

会を開催している。この活動は、血液疾患の形態診

断の啓蒙にも役立っているものと思われる。 
 

Ｅ．結論 
本研究は、かつては検体集積や遺伝子診断研究

と連携して行われていたが、これらの研究が終了

したのちは純粋な疫学研究として継続されてきた。

しかしながら、WHO 分類でも遺伝子診断検査が

必須とされる時代となっており、現在の枠組みだ

けでは十分な解析が難しくなっている。今後は、本

データベースの難病プラットフォームへの登録を

進めるとともに、検体集積、遺伝子診断研究も包含

した研究へと発展させていく必要がある。現在、難

病プラットフォームへの登録を前提として、他班

とも情報共有できるような新規研究計画書に関し

て、倫理委員会の承認が得られ、令和 3 年度に開

始予定である。 
また、本研究を通じて、わが国における再不貧や

MDS の診療実態や予後を明らかにし、これを診療

ガイドライン策定のための基礎資料とするととも

に、海外に向けても情報を発信していく必要があ

る。 
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