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研究要旨 

自己炎症性疾患は、自然免疫関連遺伝子異常を主たる原因とし、全身炎症や多臓

器障害を呈する稀少疾患群である。日本免疫不全・自己炎症学会（JSIAD）と連

携、保険診療による遺伝子解析体制を整備し、専門グループによる遺伝子変異を解

釈する遺伝子診断体制構築を継続して進める必要がある。また、JSIADと連携、

WEBでの医師からの患者相談、コンサルト事業を推進する。地域に根ざした小児か

ら成人まで対応する診療の実現のため、自己炎症性疾患の移行期医療ガイドの作成

を目指す。 

今年度も引き続き JSIADと連携して、保険診療による遺伝子解析結果に対して専

門グループによるサポートや、WEBでの医師からの患者相談、コンサルト事業を継

続して行った。小児・成人をシームレスに診療できる体制構築のため、「日常生活

の注意点・予防接種・シックデイの対応」、「就労・就学・社会支援」、「妊娠・出

産」指針を作成した。また、家族性地中海熱、A20ハプロ不全症に関して、診断や

治療に関連する論文報告を行った。また、厚生労働省“難治性・希少免疫疾患にお

けるアンメットニーズの把握とその解決に向けた研究”班と連携して、患者 QOL調

査に関する文献評価を行った。患者 QOL調査の質問票の選定や疾患活動性調査票の

候補が選定され、最終調整中である。 



 

Ａ. 研究目的 

自己炎症性疾患は、自然免疫関連遺伝

子異常を主たる原因とし、全身炎症や多

臓器障害を呈する稀少疾患群である。日

本免疫不全・自己炎症学会（JSIAD）と連

携、保険診療による遺伝子解析体制を整

備し、専門グループによる遺伝子変異を

解釈する遺伝子診断体制構築を継続して

進める必要がある。地域に根ざした小児

から成人まで対応する診療の実現のため、

自己炎症性疾患の移行期医療ガイドの作

成を目指す。また患者アンメットニーズ

を拾い上げるため検討を他の研究班と連

携して行う。 

 

Ｂ. 研究方法 

JSIADと連携して保険診療による遺伝子解

析体制を整備し、専門グループによる遺伝

子変異を解釈する遺伝子診断体制構築を

継続して進める。自己炎症性疾患の移行医

療の指針案を作成する。厚生労働省“難治

性・希少免疫疾患におけるアンメットニ

ーズの把握とその解決に向けた研究”班

と連携して患者QOL調査を行う。 

 

（倫理面への配慮） 

患児及びその家族の遺伝子解析の取扱に

際しては、“ヒトゲノム・遺伝子解析研究

に関する倫理指針”及び文部科学省研究

振興局長通知に定める細則に沿い、提供

者その家族血縁者その他の関係者の人権

及び利益の保護について十分配慮しなが

ら研究する。 

 

Ｃ. 研究結果 

日本免疫不全・自己炎症学会と連携し

て、保険診療による遺伝子解析結果に対

して専門家として結果解釈コメント付け

や、結果問い合わせに対するサポート体

制を継続した。また WEB での医師からの

患者相談、コンサルト事業を継続して行

った。小児・成人をシームレスに診療でき

る体制構築のため、自己炎症性疾患にお

ける「日常生活の注意点・予防接種・シッ

クデイの対応」（資料 1）、「就労・就学・

社会支援」（資料 2）、「妊娠・出産」（資料

3）に関する指針を作成した。家族性地中

海熱の責任遺伝子である MEFV遺伝子の機

能解析系を樹立し、疾患関連性不明の遺

伝子バリアントが検出された際の病原性

判定の補助として用いることができる可

能性を報告した（J Clin Immunol. 2021）。

難治性 A20 ハプロ不全症患者において造

血細胞移植が有用であった症例を報告、

同疾患の病態解明に寄与した（J Clin 

Immuol. 2021）。また厚生労働省“難治性・

希少免疫疾患におけるアンメットニーズ

の把握とその解決に向けた研究”班と連

携して、患者 QOL 調査に関する文献評価

を行った。患者 QOL 調査の質問票の選定

や疾患活動性調査票の候補が選定され、

最終調整中である。 

 

Ｄ. 考察                   

 昨年度に引き続き JSIAD と連携して、

保険診療による遺伝子解析結果に対して

専門グループによるサポートや、WEBでの

医師からの患者相談、コンサルト事業を

行うことができた。移行期医療に関する 3

つのガイドが予定通り作成された。また、



 

家族性地中海熱、A20 ハプロ不全症に関し

て、診断や治療において診療に直結する

論文報告を行うことができた。 

 

Ｅ. 結論 

 JSIAD と連携して自己炎症性疾患の診

療サポートを行い、移行期医療の指針作

成や診断や治療に関する論文報告をする

ことにより、本邦の自己炎症性疾患の診

療体制の整備に貢献した。また今後患者

QOL調査を進めていく。 
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第 65回日本リウマチ学会総会・学術

集会 2021.4.26-28（WEB開催） 

2. 仁平寛士, 井澤和司, 浅井 霞, 伊

佐真彦, 日衛嶋栄太郎, 小原 収, 

西小森隆太, 八角高裕. 血管炎 高

安 動 脈 炎 全 国 疫 学 調 査 結 果 と

Monogenic Vasculitis アデノシン

デアミナーゼ 2(ADA2)欠損症. 第 30

回日本小児リウマチ学会総会・学術

集会 2021.10.15-17（東京/WEB・ハ

イブリッド開催） 



 

3. 西小森隆太. 自己炎症性症候群の診療

の実際. 第 65 回日本リウマチ学会総

会・学術集会 2021.4.26-28（WEB）西

小森隆太. 自然免疫が関連する炎症性

疾患 インフラマソーム関連自己炎症

性症候群. 日本リウマチ学会総会・学

術集会 2021.4.26-28（WEB） 

4. 西小森隆太. Year in Review Basics 

2019-2021. 第 30回日本小児リウマチ

学会総会・学術集会 2021.10.15-17

（WEB） 

5. 西小森隆太. 自己炎症性症候群のアニ

ュアルエビデンスレビュー. 第 48 回

日本臨床免疫学会総会 2021.10.28-

30（WEB） 

6. 西小森隆太. 本邦の自己炎症性疾患診

療の実際と今後の展望. Novartis WEB 

Symposium ～脊椎関節炎と自己炎症性

疾患の臨床像に迫る～. 2021.5.25

（WEB配信）  

7. 西小森隆太. 皮疹を呈する自己炎症性

疾患の診断と治療～症例提示を中心に

して～. 第 2回自己炎症性疾患フォー

ラム. 2021.5.31（WEB配信） 

8. 西小森隆太. 自己炎症性疾患アップデ

ート. 第 11回 QPID九州地区免疫不全

症研究会.  2021.9.11（オンライン開

催） 

9. 西小森隆太. 家族性地中海熱とパイリ

ン関連自己炎症性疾患. 第 32回 中部

リウマチ学会 スポンサードシンポジ

ウム 2. 2021.9.17（浜松） 

 

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 

 

 

 


