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Ａ．研究目的 

 本研究の目的は、原発性免疫不全症（PID）

に分類される疾患のうち、比較的軽症の複合免

疫不全症（その他の複合免疫不全症）、及び、

免疫調節障害をきたす PID のうち色素脱失を

伴う家族性血球貪食性リンパ組織球症候群・

EBV 易感染性とリンパ増殖症・自己免疫性リ

ンパ増殖症候群を除く疾患群の診療ガイドラ

イン改訂である。 

 

Ｂ．研究方法 

上記に掲げた疾患について、平成29年-令和

元年度厚生労働科学研究費補助金難治性疾患

政策研究「原発性免疫不全症候群の診断基準・

重症度分類および診療ガイドラインの確立に

関する研究」に於いて作成された診療ガイドラ

インを基に、新規疾患と情報を追加して改訂案

を作成した。 

 

 （倫理面への配慮） 

 本研究は、患者検体を用いたものではなく、
治療介入を伴うものではないため、インフォ 
ームドコンセントは不要であり、倫理面の問題
は該当しない。 

 

Ｃ．研究結果 

別添の、10）その他の複合免疫不全症の診

療ガイドライン案、及び、35）32から34に掲

げるもののほかの免疫調節障害の診療ガイド

ライン、を参照。 

 

 

 

Ｄ．考察 

1．その他の複合免疫不全症（CID）の診療ガ

イドラインについて： 

 2019年の国際免疫学会（IUIS）分類に於い

ては、複合免疫不全症（CID）として58疾患が

記載され、その内訳は重症複合免疫不全症

（SCID）18遺伝子疾患、SCIDほど重篤でない

複合免疫不全症（CID）40遺伝子疾患である。

2017年のIUIS分類に比べてSCIDほど重篤で

ないCIDの分類には、新規責任遺伝子が6つ追

加となっており、ITK欠損症がSCIDから移動、

BCL11B欠損症が別カテゴリーである症候群

を呈するCIDに移動となった。指定難病の原発

性免疫不全症候群は、CIDを9つの疾患と「そ

の他の複合免疫不全症」に分類しているが、

2019年IUIS分類されるCID疾患のうち指定難

病に於けるCID9疾患として挙げられていない

疾患については、指定難病においては「その他

の複合免疫不全症」に分類される事となる。新

規遺伝子変異の追加や分類間での移動のため、

指定難病疾患の分類との相違があるため注意

を要する。 

 

2．32から34に掲げるもののほかの免疫調節障

害の診療ガイドラインについて： 

 2019年のIUIS分類では、免疫調節障害をき

たす原発性免疫不全症 (PID) として45疾患

が分類されている。免疫調節障害をきたすPID
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はさらに、家族性血球貪食性リンパ組織球 

(FHL) 症候群  (perforin欠損症  (FHL2) 、

UNC13D/Munc13-4欠損症 (FHL3) など) 、

色 素 脱 失 を 伴 う FHL 症 候 群 

(Chédiak-Higashi症候群 (CHS) 、Griscelli

症候群, 2型 (GS2) など )、制御性T細胞障害 

(多腺性内分泌不全症、腸疾患を伴うX連鎖免疫

調節障害  (IPEX) 、CTLA4欠損症など) 、自

己免疫とリンパ組織増殖 (カンジダ感染と外

胚葉異形成を伴う自己免疫性多腺性内分泌不

全症 (APECED) など) 、炎症性腸疾患を伴う

免疫調節異常症 (IL-10受容体異常症など) 、

自 己 免 疫 性 リ ン パ 増 殖 症 候 群  (ALPS) 

(ALPS-FASなど) 、EBウイルス (EBV) 易感

染性とリンパ増殖症 (SH2D1A欠損症 (X連

鎖リンパ増殖症候群1型:XLP1)、XIAP欠損症 

(X連鎖リンパ増殖症候群2型: XLP2) など) に

細分類される。この中で、色素脱失を伴うFHL

症候群、EBV易感染性とリンパ増殖症、ALPS

以外の疾患の診療ガイドラインについて改訂

を行った。更に、IL-10受容体異常症について

は造血細胞移植の適応に関するCQと推奨を作

成した。 

 

Ｅ．結論 

 10）その他の複合免疫不全症の診療ガイド

ライン案、及び、35）32から34に掲げるもの

のほかの免疫調節障害の診療ガイドライン案

を作成した。 

 

Ｆ．研究発表 

1.  論文発表 

  なし 

 

2.  学会発表 

  なし 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得 

なし 

 

2. 実用新案登録 

 なし 

 

3. その他 

 なし 

 

 

 

 

 

 

 


