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Ａ．研究目的 

 毛細血管拡張性運動失調症（A-T）は、特徴

的な症候を伴う免疫不全症に分類され、運動失

調、毛細血管拡張を主症状とし、さまざまな程

度で免疫不全症を合併、また放射線高感受性を

示すのが特徴である。成人期には、バリアント

タイプで、歩行介助、車椅子、ミオクローヌス、

振戦、舞踏用アテトーゼ、眼球運動失行の出現

がみられる。古典的タイプで長期臥床が増え、

小児期と成人期とで２峰性に痙攣や筋委縮の

症状の出現がみられる。また成人期には悪性腫

瘍、肺炎だけでなく、出血や低栄養なども死因

として増える。これら自然歴を踏まえて、A-T

などのDNA損傷修復異常関連疾患を対象とし

た移行期医療に関するコンセンサスガイドラ

イン、A-T におけるがんサーベイランスに関し

てのコンセンサスガイドラインの作成が行わ

れている。これらを踏まえて、本邦における移

行支援ガイドの策定をめざした。 

 

 

Ｂ．研究方法 

小児科医・膠原病内科医の連携により、本邦

における現状をふまえてA-Tに関する移行期ガ

イドについて記載した。 

 

 （倫理面への配慮）該当なし 

 

Ｃ．研究結果 

A-Tを含めたDNA損傷修復異常関連疾患を

含めた先天性免疫異常症を対象とした移行期

医療に関するコンセンサスガイドラインが海

外で報告されている。これをもとに、本邦での

移行期医療のあり方を提案した。古典的A-Tに

おいては小児期からの、主として血液・免疫・

神経の領域において継続的な診療が行われる

ために、成人期への移行においては、小児血液

免疫を中心とした専門チームがその準備に当

たる方向性が考えられる。成人診療科としては、

神経専門医、呼吸器専門医などが鍵となる専門

領域となるが、早期より連携を図ることにより、

外来診療、入院等において患者が適切な診療が

受けられるように配慮が行われるべきである

ことを提唱した。 

 

Ｄ．考察 

A-Tの生存期間は平均25歳と報告されている。

死因の多くはがんや呼吸器合併症である。成人

期には耐糖能異常は脂肪肝など様々な合併症

があり、臓器別専門家のサポート得て診療を行

っていく必要がある。A-Tバリアントの認知度

はまだまだ低く、成人発症も多いため、診断に

至っていない例も多いと考える。発がんのサー

ベイランスに関しては、本邦においては保険診

療としてサーベイランスを行う枠組みは構築

されていない。また、本疾患のようにエビデン

スの少ない領域でガイドラインを作成するの

は困難であり、現時点では複数の診療経験のあ

る医師によるエキスパートオピニオンに頼ら

ざるを得ない。 

 

Ｅ．結論 

「毛細血管拡張性運動失調症の移行期ガイド

ライン（案）」を作製した。 

 

Ｆ．研究発表 

研究要旨 

 毛細血管拡張性運動失調症（A-T）は、特徴的な症候を伴う免疫不全症に分類され、運動
失調、毛細血管拡張を主症状とし、さまざまな程度で免疫不全症を合併する。成人期におい

て A-T では筋萎縮などが出現することがあり、また A-T バリアントでは持続性複合ジストニ
アを呈することから、移行期診療に関するガイドラインを作成した。 
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