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研究要旨 

自己炎症性疾患は、自然免疫系遺伝子異常を原因とし、全身炎症や多臓器障害を呈

する稀少疾患群である。前研究班で難病プラットフォームを基盤として患者登録シ

ステムが作成されたがまだ本格的には開始されておらず、全国疫学調査等は未達成

であった。本研究班では、難病プラットフォームによる患者登録の推進、主要な自

己炎症性疾患に関する全国調査を行うこととした。 

今年度も難病プラットフォームへの患者登録を継続して行っている。ADA2欠損症の

本邦全 8名（J Allergy Clin Immunol. 2021）、COPA症候群の本邦全 4名（Arthritis 

Rheumatol. 2021）、PSMB9異常症の本邦全 2名（Nat Commun. 2021; J Allergy Clin 

Immunol, 2021）に関する報告を行った。慢性再発性多発性骨髄炎の全国調査を行い、

1次調査、2次調査が終了し、300名弱の臨床データが集積され、本邦の推定患者数

は約 415名であることが明らかとなった（現在論文準備中）。クリオピリン関連周期

熱症候群の全国調査を行い、約 100 名の臨床データが集積され、一部の患者で難聴

の進行があること、歯列不正や炎症性腸疾患を合併することが明らかとなった（現

在論文準備中）。また、A20ハプロ不全症の全国調査を開始した。 



 

Ａ. 研究目的 

自己炎症性疾患は、自然免疫系遺伝子

異常を原因とし、全身炎症や多臓器障害

を呈する稀少疾患群である。前研究班で

難病プラットフォームを基盤として患者

登録システムが作成されたがまだ本格的

には開始されておらず、全国疫学調査等

は未達成であった。本研究班では、難病プ

ラットフォームによる患者登録の推進、

主要な自己炎症性疾患に関する全国調査

を行うこととした。患者登録ならびに患

者調査により本邦におけるエビデンスを

集積し、診療ガイドライン/診療フローチ

ャートの作成・改訂が可能となる。 

 

Ｂ. 研究方法 

 難病プラットフォームへの患者登録を

推進する。慢性再発性多発性骨髄炎の実

態調査として、厚生労働省“難治性疾患の

継続的な疫学データの収集・解析に関す

る研究班”（代表：中村好一）と連携、全

国疫学調査を3年間で行う。クリオピリン

関連周期熱症候群、A20ハプロ不全症の全

国調査を行う。 

 

（倫理面への配慮） 

1）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。 

2）本研究は生体試料の採取をともなう研

究であり、また患者登録において患者臨

床情報等を扱う。よって個人情報保護を

厳密に扱う必要があり、“人を対象とする

医学系研究に関する倫理指針”を遵守し

研究計画を遂行する。 

 

Ｃ. 研究結果 

難病プラットフォームへの患者登録を

継続して行った。 

ADA2 欠損症の本邦全 8 名（J Allergy 

Clin Immunol. 2021）、COPA症候群の本邦

全 4名（Arthritis Rheumatol. 2021）、

PSMB9異常症の本邦全 2名（Nat Commun. 

2021; J Allergy Clin Immunol, 2021）

に関する報告を行った。慢性再発性多発

性骨髄炎の全国調査を行い、1 次調査、2

次調査が終了し、300名弱の臨床データが

集積され、本邦の推定患者数は約 415 名

であることが明らかとなった（現在論文

準備中）。クリオピリン関連周期熱症候群

の全国調査を行い、約 100 名の臨床デー

タが集積され、一部の患者で難聴の進行

があること、歯列不正や炎症性腸疾患を

合併することが明らかとなった（現在論

文準備中）。また、A20 ハプロ不全症の全

国調査を開始した。 

 

Ｄ. 考察                   

 難病プラットフォームへの患者登録、

全国調査に関して順調に進行中である。

また本邦における新規自己炎症性の現状

を明らかにすることができた。 

 

Ｅ. 結論 

 患者登録の推進、全国調査等を通じて

本邦における自己炎症性疾患の現状を明



 

らかにすることに貢献できた。 
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2．学会発表 

1. 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） 

2. 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） 

3. 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） 

4. 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） 

5. 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）  

6. 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） 

7. 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
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リウマチ学会 スポンサードシンポジ
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