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Ａ．研究目的 

 原発性免疫不全症は易感染性を中心とする

遺伝性免疫異常症を中心とする疾患群である

。近年、上記疾患群に加え、自己免疫現象、

炎症を主病態とする疾患群が含まれるように

なり、Inborn errors of immunityという疾患

概念でとらえられている。 

今回、既作成ガイドラインのうち 5年経過し

た、食細胞機能不全症及び欠損症「36から 43

に掲げるもののほかの、白血球機能異常」に属

する GATA2欠損症、CSF2RA 欠損症･CSF2RB欠損

症についてガイドラインの改訂をおこなった。 

 
Ｂ．研究方法 

新規に同定された疾患、原因遺伝子について

の文献を集積、その病態、臨床所見、治療等に

ついて情報を集積、診療ガイドライン原案を作

成した。さらに同ガイドラインについて班会議

（2024年2月9日）にて討議を行い、修正を行

った。 

 

 （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って、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。今回の

研究では患者臨床情報、検体を用いることはな

かった。 

 

Ｃ．研究結果 

GATA2欠損症ガイドラインの改訂では、前

回と同じ2つのCQ（CQ1：GATA2欠損症におい

て感染予防としての免疫グロブリン補充療法

の推奨は？ CQ2: GATA2欠損症に対して造血

細胞移植の推奨は？）を取り上げ、Systematic 

Review後、重要な文献から推奨文案を作成した。

GATA2欠損症に合併する臨床所見において類

似する疾患群（メンデル遺伝型マイコバクテリ

ウム易感染症、疣贅状表皮発育異常症、B細胞

欠損症、単球減少症、樹状細胞欠損症、複合免

疫不全症、肺胞蛋白症、難聴、リンパ浮腫祥、

骨髄不全症候群、胚異常による免疫不全症を素

地とする悪性腫瘍）を取り上げ、遺伝子検査に

よる鑑別ができるよう記載した。またフォロー

アップ指針において、血液疾患の合併のモニタ

リング、HPV感染症への対応、非定型抗酸菌易

研究要旨 

原発性免疫不全症候群は免疫系疾患の遺伝性疾患である。今回、食細胞機能不全症及び欠損症のう

ち「36 から 43に掲げるもののほかの、白血球機能異常」に属する GATA2欠損症、CSF2RA欠損症･

CSF2RB 欠損症についてガイドラインの改訂をおこなった。それぞれの疾患の CQ（GATA2欠損症：2

、CSF2RA欠損症･CSF2RB欠損症：1）に対する推奨文を提案、ガイドライン案を作成して班会議にて検

討した。稀少疾患ではあるが、いずれも診療上重要な疾患で、症例の集積によるエビデンス構築が

重要である。 

 

 



A(8)別添4 

101 

 

感染性にたいする予防投与などを追記した。 

CSF2RA欠損症･CSF2RB欠損症ガイドライ

ンの改訂では新たに、CQ：CSF2RA欠損症･CS

F2RB欠損症に対する全肺洗浄の推奨は？を取

り上げSR後推奨文案を作成した。鑑別すべき

疾患として先天性肺胞蛋白症、抗GM-CSF抗体

による自己免疫性肺胞蛋白症、続発性肺胞蛋白

症、について記載した。また全肺洗浄以外の治

療として、肺移植、造血細胞移植についても言

及した。 

各疾患に対する診療ガイドラインとして、疾

患背景、病因・病態、臨床像と重症度分類、診

断、治療、フォローアップ指針、診断上注意す

べき点、予後、成人期の課題、社会保障、につ

いて記載、報告した。 

 

Ｄ．考察 

GATA2欠損症では、症例の蓄積とともに易感染

性対策がより具体的に記載された。また、骨髄

不全症候群・AMLなどの血液悪性疾患合併に伴

う分子病態的な知見が増えたが、モニタリング

についてのコンセンサスは未報告でその形成

が待ち望まれる。 

CSF2RA欠損症･CSF2RB欠損症では報告症例

が未だ少なく、有効な治療として全肺洗浄が報

告されている。近年、肺移植のみでは肺胞蛋白

症再燃することが報告されているが、造血細胞

移植で良好な結果がえられた症例報告が存在

する。ただし、まだ症例数が限られており、今

後の症例集積がまたれる。 

 

Ｅ．結論 

食細胞機能不全症及び欠損症のうち「36から

43に掲げるもののほかの、白血球機能異常」

に属するGATA2欠損症、CSF2RA欠損症･CSF2RB

欠損症についてガイドラインの改訂をおこ

なった。稀少疾患であり、さらなる症例の集

積によるエビデンスの構築が期待される。 
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