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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、Blau症候

群の移行医療指針案を作成した。また、Ⅰ型インターフェロン症、A20ハプロ不全

症に関する論文報告を行った、また、コルヒチン抵抗性または不耐性の家族性地中

海熱患者を対象に、トシリズマブの医師主導治験、中條-西村症候群・AGS・STING

異常症(SAVI)を対象としたバリシチニブ(JAK 阻害薬）の治験を行った。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、患者調査を行った。 



 

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、“人を対象とする生命科学・医

学系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、Blau 症候群の移行医療指

針を作成した（資料１）。遺伝子変異を認

めない自己炎症性疾患患者におけるⅠ型

インターフェロン関連遺伝子の発現上昇

を約半数の患者に認め、病態への関与や

将来的にⅠ型インターフェロンが治療タ

ーゲットになる可能性が示唆された

（Front Immunol,2022）。コルヒチン抵抗

性または不耐性の家族性地中海熱患者を

対象に、トシリズマブの二重盲検無作為

化並行群間比較試験とそれに続く非盲検

延長試験を実施した。主要評価項目は、24

週間の治療期間中の発熱発作の発生回数

とした。前試験では主要評価項目を達成

できなかったが，トシリズマブの長期投

与における有効性と安全性が確認された

（Clin Exp Rheumatol,2022）。中條-西村

症候群・AGS・STING 異常症(SAVI)を対象

としたバリシチニブ(JAK 阻害薬）の治験

を行い、有効性及び安全性について報告

した（Pediatr Rheumatol, in press）。 

また、アンメットニーズを拾い把握する

ため、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（代表、宮前多佳子）

と連携して調査票の検討等を行った。自

己炎症性疾患の患者会の協力の下、患者

会に寄せられた相談事例について、国際



 

生活機能分類（ICF）の概念を導入し、ICF

における生活機能モデルの構成要素であ

る、「身体機能・身体構造」、「活動」、「参

加」のドメインを念頭に、ICFの分類コー

ドを対応させ、相談事例の客観的評価を

試みた。その結果、「身体機能」、「活動」、

「参加」のそれぞれのドメインの項目と

の関連が認められた（資料 2）。 

 

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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