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【研究要旨】

新規治療適応となる消化管疾患の抽出と遺伝子異常検査の準備

Ａ．研究目的

既存の消化管疾患以外で新規に治療の適応と

なりえる疾患を抽出し、その疾患に関連する遺

伝子異常を検索し得る検査方法について模索す

ること。

Ｂ．研究方法

既報告論文から新規治療適応となるべき消化

管疾患の抽出

(倫理面への配慮)

なし

Ｃ．研究結果

ロタウイルスワクチン定期接種が始まって、

腸重積の頻度が問題となっていた［下記論文

１］。発症していない先天性免疫異常症/原発

性免疫不全症（IEI/PID）の乳児は持続的慢性

下痢をきたし、根治療法となる造血細胞移植前

の課題となっている［下記論文２］。このよう

なIEI/PIDのうち、SCID（重症複合免疫不全

症）の新生児スクリーニング（NBS）が国内で

も拡大中だが、この方法ではスクリーニングす

ることが困難な慢性下痢や血便を初発症状とす

る（超）早期発症炎症性腸炎をきたすIEI/PID

が存在している。このようなIEI/PIDに対して

早期診断・早期治療を行うことが重要であり、

その手段として遺伝子解析が考えられ、今後そ

の方法を模索していくことが今後の課題であ

る。

Ｄ．考察

上記のようなIEI/PIDのうち、SCID（重症複

合免疫不全症）の新生児スクリーニング

（NBS）が国内でも拡大中だが、この方法では

スクリーニングすることが困難な慢性下痢や血

便を初発症状とする（超）早期発症炎症性腸炎

をきたすIEI/PIDが存在している。このような

IEI/PIDに対して早期診断・早期治療を行うこ

とが重要であり、その手段として遺伝子解析が

考えられ、今後その方法を模索していくことが

重要である。

Ｅ．結論

現行のNBSではスクリーニング困難な（超）

早期発症炎症性腸炎をきたすIEI/PIDに対する

遺伝子解析の導入が今後の課題である。
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