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	治療
	1) 根治療法
	根治療法としては同種造血幹細胞移植が行われる。
	X連鎖WASでWASP蛋白発現を認めず、感染を繰り返す症例や自己免疫・自己炎症性疾患や悪性腫瘍を合併する症例では早期に移植を考慮すべきである。血小板減少が主体のXLT症例は、生命予後は良好ではあるが、経時的に重篤な出血、自己免疫疾患、悪性腫瘍、腎炎を合併率が高まるため、移植適応となりうると考えられるが、移植時期については今後の症例蓄積が重要である。5歳以下の症例は約80%の移植後長期生存率であるが、5歳以上ではさまざまな合併症により成功率が低くなる点に留意すべきである18)。移植前処置法は従来から...
	WIP異常症に対する同種造血幹細胞移植はまだ1例のみの報告しかなく、今後の症例蓄積が重要である19)。
	ARPC1B異常症に対する同種造血幹細胞移植は5例の報告があり、2例の長期生存が得られている。
	近年、X連鎖WAS症例に対する造血幹細胞への遺伝子治療の報告がなされており、改良された遺伝子導入ベクターによる有効性が示されている20)。
	2)支持療法
	重大出血の頻度はITPと比較し有意に高いと考えられる。しかしながら、血小板輸血は、重症な出血傾向や観血的処置がある場合など最小限に止めるべきである。血小板減少に対する脾摘については、多くの症例で血小板増加が得られるが、経過とともに減少することもあり、かつ感染症のリスクが増加することから、推奨はされない。免疫グロブリン大量療法やステロイド剤は通常効果は部分的であり、ITP合併例や抗血小板抗体陽性例ではRituximab投与が検討される。最近、一部の症例においてトロンボポイエチン作動薬の有効性が報告さ...
	湿疹は治療に難渋するが、一般的なアトピー性皮膚炎治療に準じた治療を行い、食物アレルギーが明らかであれば除去食を考慮する。タクロリムス軟膏が対症的に有効であった症例も報告されている。
	感染症の管理としては細菌、ヘルペス属ウイルス群、真菌感染症が多いため、臨床経過に応じて、ST合剤、抗菌剤、抗真菌剤、抗ウイルス剤の予防的あるいは治療的投与を行う。免疫グロブリン製剤投与は、血清IgG値が700～900mg/dL以下で易感染性のある症例や重症感染時に考慮する。ヘルペス属ウイルス感染症のリスクが高いため、EBVとCMVのモニタリングも重要である。
	フォローアップ指針
	易感染性、出血傾向、湿疹、自己免疫疾患の程度は症例によりさまざまであり、各症例の臨床所見に即した長期的な管理とフォローアップが必要である。XLT症例で造血幹細胞未施行例では成人期以降でも出血傾向、自己免疫疾患や悪性腫瘍の合併が経時的に増加するため、慎重に長期的管理を行うことが必要である。
	同種造血幹細胞移植を施行した症例は、成人期に至っても移植後の晩期障害に注意した長期的なフォローアップ管理が必要である。
	また、保因者である女性においては、血小板数が低下する場合にはX染色体不活化状態を検索し、妊娠時を含めて血小板数のフォローアップを行うことが必要である。
	診療上注意すべき点
	乳児期からの血小板減少に伴う出血傾向として皮下出血・紫斑や血便を伴う場合、易感染性を疑う経過がある場合、湿疹を伴う場合、自己免疫・自己炎症性疾患を合併する場合には、WASの鑑別診断を進めることが重要である。
	XLTは治療抵抗性慢性ITPあるいは遺伝性血小板減少症の中の中に未診断例が含まれると推定されるため、鑑別診断に入れることが必要である。
	症例により重症度が異なるため、確定診断後の管理と治療方針決定には、専門医との相談が必要である。
	予後、成人期の課題
	本邦におけるX連鎖WASで非移植例の平均長期生存年齢は11歳とされる。感染症、出血、悪性腫瘍が主な死因であり、10歳までの死因のほとんどは感染症と出血である。WASP蛋白質発現陰性例は陽性例と比較し、長期予後は有意に低下する3)。
	易感染性を伴わないXLTでの生存率はX連鎖WASよりも良好であるが、経過とともに出血、IgA腎症からの腎不全、自己免疫疾患や悪性腫瘍の合併率が増加し、長期的な無病生存率は経過とともに低下するため、長期的なフォローアップが必要である4)。
	WIP異常症およびARPC1B異常症の長期的予後はまだ不明である。
	1.  論文発表
	2.  学会発表
	6. Chandesris MO, Melki I, Natividad A et al., Autosomal Dominant STAT3 Deficiency and Hyper-IgE Syndrome Molecular, Cellular, and Clinical Features From a French National Survey. Medicine (Baltimore) 91, e1-19, 2012
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