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Ａ．研究目的 

本研究では、先天性免疫異常症のうち IPEX

症候群に関して、Minds に準拠した診療ガイド

ラインを新たに作成することが目標である。 

 

Ｂ．研究方法 

文献検索システムを用いて、国内外でこれま

でに集積された知見・論文をもとに、診断ガイ

ドライン案を策定した。 

 

 （倫理面への配慮） 

本研究においては特に必要としない。 

 

Ｃ．研究結果 

 

【疾患概要】 

IPEX症候群は、1982年に初めて報告された難

治性下痢症、慢性皮膚炎、1型糖尿病および甲

状腺機能低下症などの多腺性内分泌異常を特

徴とするX連鎖疾患である。IUIS分類2022にお

いては免疫調節障害による疾患の一つに分類

されている。 
 

【病因・病態および臨床像】 

IPEX症候群は制御性T細胞（Treg）の分化に

かかわる転写因子FOXP3の異常によって引き

起こされ、全世界で300例以上の報告がある。

FOXP3遺伝子の疾患関連遺伝子変異を認める

ものの未発症の報告例もあり、潜在的にはさら

に多くの症例が存在すると推測される。Treg

はCTLA-4などの抑制性補助受容体やIL-10、TG

F-βなどの抑制性サイトカインを介して自己反

応性T細胞や抗原提示細胞の抑制を行っている。

IPEX症候群ではFOXP3の異常によってTregの

数的あるいは機能的な欠損を生じる。自己反応

性T細胞の抑制が困難となった結果、多彩な自

己免疫疾患を発症する。古典的三徴は腸症・内

分泌異常・皮疹であるが必ずしもすべてはそろ

わず、臨床像は多彩である 

 

上記の知見を参考に診断ガイドライン案を策

定した。 

 

Ｄ．考察 

 IPEX症候群では標的臓器に対応する自己

抗体が検出される場合があり、中でも抗腸管

上皮細胞抗体は特異性が高いが、2024年3月

時点で保険適用はない。また、IPEX症候群患

者の末梢血フローサイトメトリー解析では

CD4+CD25+Tリンパ球のFOXP3蛋白発現が減少
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するが、FOXP3蛋白の完全欠損は稀であり判

断が難しいことと、Tregの数そのものは必ず

しも欠損しないことに注意が必要である。

IPEX症候群と同様な臨床症状を呈するIPEX

様症候群との鑑別が重要となるが、臨床症状

のみで鑑別することは困難であり、IPEX症候

群を疑った場合には最終的に遺伝子解析が

必要となる。治療としては多彩な症状に対す

る支持療法に加えて免疫抑制療法または造

血細胞移植が行われる。免疫抑制療法におい

ては海外でシロリムスの有効性が示されて

いるが、本邦では保険適用外である。免疫抑

制療法のみで長期の寛解を維持することは

困難であり、現在のところ唯一の根治療法と

して造血細胞移植の有効性が報告されてい

る。適合ドナーが見つからない症例や比較的

軽症例に対する造血細胞移植の選択が今後

の課題である。 
 

Ｅ．結論 

IPEX症候群に関する診断ガイドライン案を

策定した。 
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