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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。本分担研究の目的は、新規自己炎症性疾患の診

療ガイドライン/フローチャートの作成ならびに既存の診療ガイドラインの見直し

をおこなうことである。 

今年度は、化膿性関節炎・壊疽性膿皮症・ざ瘡症候群（PAPA症候群）、中條・西

村症候群、A20ハプロ不全症の診療ガイドライン作成のため、文献のシステマティ

ックレビューを行った。既存の診療ガイドラインに関しての見直しを行い、家族性

地中海熱、周期性発熱・アフタ性口内炎・咽頭炎・リンパ節炎症候群（PFAPA症候

群）に関しても改訂が必要と判断し、文献のシステマティックレビューを行った。 

また、新規自己炎症性疾患である RIPK1異常症、発作性夜間ヘモグロビン尿症

(PNH)関連自己炎症性疾患の診療フローチャートを作成した。また、次世代シーケ

ンサーの使用を想定した国際的な自己炎症性疾患の遺伝子検査ガイドラインをもと

に、本邦におけるクリオピリン関連周期熱症候群の遺伝子診断の手引きを作成し

た。前研究班から引き続き作成した診断基準、診療フローチャートについて日本小

児リウマチ学会、日本リウマチ学会から承認を得た。 



 

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。平成 29-令和

元年度“自己炎症性疾患とその類縁疾患

の全国診療体制整備、重症度分類、診療ガ

イドライン確立に関する研究”班で、診療

体制整備、患者登録システム構築、診療ガ

イドライン/フローチャートの作成・改訂、

を行った。しかし、診療ガイドラインや診

療フローチャート未整備の疾患が存在す

る。また自己炎症性疾患全体の国際遺伝

子診断ガイドラインが報告されているが、

本邦においてはそのような遺伝子診断ガ

イドラインは存在しない。 

本分担課題においては、未だ未整備の自

己炎症性疾患ガイドライン、診療フロー

チャートの作成、国際遺伝子診断ガイド

ラインを基に本邦のガイドライン作成、

を行うことを目的とする。 

 

Ｂ. 研究方法 

 化膿性関節炎・壊疽性膿皮症・ざ瘡症候

群（PAPA症候群）、中條・西村症候群、A20

ハプロ不全症の診療ガイドラインを作成

する。診療ガイドラインに関しての見直

しを行い、家族性地中海熱、周期性発熱・

アフタ性口内炎・咽頭炎・リンパ節炎症候

群（PFAPA症候群）に関しては改訂を行う。

疾患別の診療ガイドラインについては、

Mindsに基づいた作成を行う。国際遺伝子

診断ガイドラインを基に本邦の遺伝子診

断の手引きを作成する。新規自己炎症性

については診療フローチャートを作成す

る。 

 

（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 

各疾患担当グループにおいて、化膿性

関節炎・壊疽性膿皮症・ざ瘡症候群（PAPA

症候群）、中條・西村症候群、A20 ハプロ

不全症、家族性地中海熱、周期性発熱・ア

フタ性口内炎・咽頭炎・リンパ節炎症候群

（PFAPA症候群）の診療ガイドライン作成

ならびに改訂作業を行っている。それぞ

れの疾患におけるスコープが完成し、シ

ステマティックレビューの 1次、2次スク

リーニングが終了し、各文献の構造化抄

録を作成した（資料 4）。次年度にガイド

ラインの完成を目指す。新規自己炎症性

し疾患である RIPK1 異常症（資料 5）、発

作性夜間ヘモグロビン尿症(PNH)関連自

己炎症性疾患（資料 6）の診療フローチャ

ートを各担当者が作成し、令和 3 年度班

会議において討議し承認された。また、次

世代シーケンサーの使用を想定した国際



 

的な自己炎症性疾患の遺伝子検査ガイド

ラインをもとに、本邦におけるクリオピ

リン関連周期熱症候群の遺伝子診断の手

引きを作成した（資料 7）。前研究班から

引き続き作成した診断基準、診療フロー

チャートについて日本小児リウマチ学会、

日本リウマチ学会から承認を得た。 

 

Ｄ. 考察                   

 今年度も予定どおり、新規診療ガイド

ラインの作成、既存診療ガイドライン改

訂作業を行うことができた。新規自己炎

症性疾患の 2 疾患において診療フローチ

ャートについても予定通り作成した。自

己炎性疾患の遺伝子診断ガイドラインも

順調に作成中である。 

 

Ｅ. 結論 

 化膿性関節炎・壊疽性膿皮症・ざ瘡症候

群（PAPA症候群）、中條・西村症候群、A20

ハプロ不全症の診療ガイドラインの作成、

家族性地中海熱、周期性発熱・アフタ性口

内炎・咽頭炎・リンパ節炎症候群（PFAPA

症候群）の診療ガイドライン改訂を継続

し順調にシステマティックレビューを行

った。また、クリオピリン関連周期熱症候

群の遺伝子診断の手引きを作成した。新

規自己炎症性疾患の 2 疾患に関しての診

療フローチャートも完成した。 
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