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Ａ．研究目的 

 原発性免疫不全症候群の一つである、先天

性角化不全症の診断基準・重症度分類および

診療ガイドライン作成することが目的であ

る。 

 

Ｂ．研究方法 

DCに関する国内外の文献的知見をまとめた
上で、我が国のDC患者に対し現時点で最も推
奨されると思われる診療基準を作成し、フォロ
ーアップの指針についても記載した。 
  

 

Ｃ．研究結果 

DCの診断基準につき表１にように作成した。 

 
表 1. 古典的先天性角化不全症の臨床症状と診断基準 

A .  骨髄不全症 
  一系統異常の血球減少と骨髄低形成を認める 

B .  大症状（皮膚・粘膜所見） 
  1. 網状色素沈着 
  2. 爪の萎縮 
  3. 口腔粘膜白斑症 

C .  小症状（その他の身体所見） 
  1. 頭髪の喪失、白髪 
  2. 歯牙の異常 
  3. 肺病変 
  4. 低身長、発育遅延 
  5. 肝障害 
  6. 食道狭窄 
  7. 悪性腫瘍 
  8. 小頭症、小脳低形成 
  9. 小脳失調 
  10. 骨粗鬆症 

D .  原因となる遺伝子変異を有する 

  
DKC1, TERT, TERC, RTEL1, NOP10, TINF2, CTC1, NHP2, 
WRAP53, ACD, PARN, NPM1 

狭義の先天性角化不全症は以下のいずれの場合に診断する。 

1.骨髄不全および 1つ以上の大症状と 2つ以上の小症状を満たす。 

2.原因となる遺伝子変異を有しており，骨髄不全あるいは 1つ以上
の大症状あるいは 2 つ以上の小症状を満たす.  

  

Ｄ．考察 

爪の萎縮、口腔内白斑、皮膚色素沈着などの
身体的特徴、汎血球減少がそろっている典型例
の診断は比較的容易であると考えられる。一方
で、実際には、これらの身体異常がそろわない
不全型先天性角化不全症についての診断は臨
床症状のみからでは困難である。 

Flow-FISH法によるテロメア長の測定と次世

代シーケンサーでの網羅的遺伝子解析を組み

合わせることが、DCの正確な診断に寄与する

と考えられる。 

 

Ｅ．結論 

先天性角化不全症の診断基準を作成した。 
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