
A(8)別添 4 

41 

 

厚生労働科学研究費補助金 

(難治性疾患政策研究事業) 

分担研究報告書 

 

 

X 連鎖重症複合免疫不全症(X-SCID)の診療ガイドライン改訂に関する研究 

 

 

 研究分担者  今井 耕輔 防衛医科大学校小児科学講座 

 研究協力者 關中 佳奈子 防衛医科大学校小児科学講座 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

Ａ．研究目的 

 本研究の目的は、原発性免疫不全症（PID）

に分類される疾患のうち、X 連鎖重症複合免

疫不全症（XSCID）の診療ガイドライン改訂で

ある。 

 

Ｂ．研究方法 

上記に掲げた疾患について、2020年度厚生労

働科学研究費補助金難治性疾患政策研究「原発

性免疫不全症候群の診療ガイドライン改訂、診

療提供体制・移行医療制構築、データベースの

確立に関する研究」に於いて作成された診療ガ

イドラインを基に、新規疾患と情報を追加して

改訂案を作成した。 

 （倫理面への配慮） 

 本研究は、患者検体を用いたものではなく、

治療介入を伴うものではないため、インフォー

ムドコンセントは不要であり、倫理面の問題は

該当しない。 

 

Ｃ．研究結果 

別添の、X−SCIDの診療ガイドライン案を参

照 

 

Ｄ．考察 

 2017年に愛知県を皮切りに始まった自治体

レベルでの保護者の検査代金負担による重症

原発性免疫不全症（SCIDおよびB細胞欠損症を

対象疾患とする）新生児スクリーニング任意検

査は、2019年度~2021年度のAMED研究班の後

押しもあり、全国40の自治体に普及した。これ

を受けて、令和5年度こども家庭庁補正予算に

より、実証事業が開始され、一部の自治体が採

択されたことで、公的スクリーニングのろ紙血

による悉皆性をもつ新生児スクリーニングが

保護者と新生児の負担なく開始されることと

なった。 

 
 先行してTREC（T細胞受容体遺伝子再構成産

物）定量PCR法によるスクリーニングが始まっ

ている米国では、SCID患者の半分程度を占め

ていたX-SCIDの割合が相対的に低下し、他の

遺伝子異常によるSCIDが多く発見されるよう

になった。日本でも、愛知県、鹿児島県で新生

児スクリーニングにより、X-SCID患者が発見

され、非血縁者間臍帯血移植により根治されて

おり、今後もその予後の向上が期待される。 

 日本では、当初よりKREC（Igκ鎖遺伝子再構

成産物）定量PCR法を併用したスクリーニング

が行われており、B細胞が残存するタイプであ

るX-SCIDと、放射線感受性の高いB細胞陰性

SCIDをスクリーニング時点で見分けることが

可能である。また、遺伝子検査も保険適応とな

っており、迅速な診断に役立っている。 

 ただ、X-SCIDの診断には、フローサイトメー

ターを用いたγCタンパクの発現の有無が最も

迅速な診断法であり、臨床検査機関にて保険診

療で行えるようになることが望ましい。また、

拡大スクリーニング実施状況
2024年1月31日現在

日本マススクリーニング学会技術部会
定量PCR精度管理検討グループ

公費助成あり
（一部を含む）

対象疾患 PID SMA LSD

都道府県 40 40 33

PID/SM A/LSD-NBS全国の状況
2 0 1 7 .4 ： 愛知 

2 0 1 9 .2 ： 熊本 

2 0 1 9 .4 ： CReARID (埼玉・ 千葉・ 群馬の一部など1 3自治

体) 

2 0 2 0 .4 ： 宮崎 

2 0 2 0 .5 ： 千葉 

2 0 2 0 .8 ： 大阪市・ 大阪府 

2 0 2 0 .1 1 ： 北海道 

2 0 2 0 .1 1 ： 新潟 

2 0 2 1 .1 ： 宮城 

2 0 2 1 .4 ： 岐阜・ 兵庫・ （ 佐賀： 一部）  

2 0 2 1 .5 ： 島根 

2 0 2 1 .1 0 ： 愛媛 

2 0 2 2 ： 栃木、 茨城、 神奈川、 山形、 広島、 鹿児島、 長崎、

石川、 長野 

2 0 2 3 ： 佐賀、 東京、 福岡、 秋田、 岩手、 福島、 三重、 香

川、 徳島、 高知、 福井、 青森、 静岡、 滋賀、 和歌山 

2 0 2 4 ： 奈良 

（ 準備中： 1 0 ： 埼玉、 山梨、 群馬、 富山、 京都、 鳥取、 岡

山、 山口、 大分、 沖縄）

AM ED研究

w w w .p id-nbs. jp

 X

2 0 21年の検査数(2 0 2 2 /2 /2  NHK放送に向けた調査時）  

＝1 4 5 ,8 0 9件/3 5 5 ,5 4 1 (出生地域の4 1 % )/8 4 0 ,8 3 2全国出生(1 7 % ) 

2 0 2 2年の検査数@ AM ED方式5道府県： 8 5 2 4 3 / 9 7 8 3 2  (8 7 .1 % )

/4 7 + 3

2 0 2 4 /1 /3 1  

日本マススクリーニング学会 

技術者部会まとめ＋私信 

https://w w w . jsms.g r. jp/contents0 4 -0 2 .htm l

公費化： 7 ： 熊本、 栃木、 佐賀、  愛媛、   

安曇野（ 長野） 、 高崎（ 群馬） 、  

高取（ 奈良）

研究要旨 
 原発性免疫不全症（PID）に分類される疾患のうち、X連鎖重症複合免疫不全症（X-
SCID）について、新生児マススクリーニング公費補助開始に伴う診療ガイドラインの
変更などの情報を追加して診療ガイドラインの改訂案を作成した。 
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確認検査としてのTREC、KREC定量も、臨床検

査機関にて、保険適応下で行えるようになるこ

とが望ましい。 

 新生児スクリーニング陽性で発見されたX-

SCIDをはじめとするSCID患者における、治療

および感染予防等のフローチャート案を作成

し、ガイドラインに示し、研究班会議で提示し

た。標準的な移植法については、欧州の

EBMT/ESID（欧州骨髄移植学会・免疫不全症学

会）のIEWP（inborn error working party：先天性

疾患作業部会)での案を参考に、日本造血・免疫

細胞療法学会（JSTCT）の遺伝性疾患WGと共同

で、作成していくこととしている。また、アジ

ア太平洋免疫不全症学会（APSID）とも共同で

後方視的解析を行いつつ、標準移植法のガイド

ラインを作成していくこととしている。 

 また、根治療法としての遺伝子治療について

は、レンチウイルスベクターを用いた方法が、

欧州（仏・英・伊）、米国では、提供されてい

るものの、保険適応には至っておらず、日本で

は臨床研究としても提供されていない。ただ、

CRISPR/Cas9などを用いた遺伝子修復療法の開

発は欧米に加え日本でも取り組まれており、今

後の研究の発展と実用化が期待される。 

 

Ｅ．結論 

X−SCIDの診療ガイドライン案を作成した。 
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