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原発性免疫不全症に関する研究 

研究分担者 森尾友宏（東京医科歯科大学 発生発達病態学分野） 

研究協力者： 

今井耕輔（東京医科歯科大学 発生発達病態学分

野 茨城県小児・周産期地域医療学講

座・准教授） 

A. 研究目的
原発性免疫不全症(PID)の診断、診療に資する課題
を抽出し、課題解決に向けた方策を検討し、実施す

ることを目的とする。 

B. 研究方法
厚生労働省難治性疾患政策研究事業「原発性免疫

不全症候群の診断基準・重症度分類および診療ガ

イドラインの確立に関する研究」と連動して、診

断・診療支援に資する資材を作成し、広報誌、相

談業務を行う。また既存のデータベース(PIDJ)の
新規システム移行及び、新しい学会の設立に向け

て準備するため、会議を開催する。また患者会の

支援を行い、厚生労働行政に沿った難病医療推進

を推し進める。 

（倫理面の配慮） 
本調査は、研究利用について同意がなされている

小児慢性特定疾病登録データを用いて行われてお

り、国立成育医療研究センター倫理審査委員会によ

る倫理審査（受付番号：1637）による承認済である。 

C. 研究結果
原発性免疫不全症の移行期医療についての諸問題

について検討した。今年度、一般社団法人日本免疫

不全・自己炎症学会を設立したため、これまで、理化

学研究所・かずさ DNA 研究所との共同研究として
行ってきた PIDの相談・診断・疾患登録システムであ
る PIDJ(Primary Immunodeficiency Database in 
Japan)は、学会事業へと移行した。データベースに
ついては、いったんクローズし、移転については、難

病プラットフォームの活用も含め検討中である。9 年
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間の登録患者数は 4481 例、遺伝子解析例は 2869
例（64%）、確定診断例は 804 例（28%）であり、登録
医師は 1381名、1115施設に上った。小児例は 3092
例（61％）だったが、成人例が 40％を占めており、内
科も巻き込んだ診療体制の構築が必須であると考え

られた。PIDJ は診断前、診断時のデータを集積する
ことができたが、追跡調査への協力をよびかけるのが

困難であり、今後学会活動とすることで、追跡調査を

可能とすることと、難病プラットフォームや、難病・小

慢の臨床調査個人票と連動することで、疫学データ

としての精度を高め、問題点をあきらかにし、QOL の
向上に資する必要があると考えられた。 

 

 
また、患者会である NPO 法人 PID つばさの会と連

動して、患者登録・医療電子日記システムである

Pierを用いた症状・病状把握の支援を行い、また
障害者手帳認定についての活動支援を行った。 

 
 
D. 考察 
本年度の研究成果により診断・診療の支援体制が

充実した。今後は、新体制のもと、これまでの活動を

継続し、対応疾患の移行期医療について、個別に、

生涯難病免疫学講座を通じて、また広報を用いて、

啓発し体制を整えていく。新規免疫不全症や、分類

の変更に対しても、適宜対応をしていくよう、研究者・

診療者連携をより強固なものにして、研究を発展させ

る予定である。国際的な連携についても分担研究者

である森尾が IUIS（国際免疫学会連合）の委員とし
て、参画しており、研究協力者の今井もアジア太平

洋免疫不全症学会の理事として、造血幹細胞移植

のアジア太平洋地域における標準化、移植成績の向

上に取り組んでいる。また、新生児マスクリーニング

導入による重症 PIDに対する予後の向上に向けても
活動を行っている。 
 
 
E. 結論 
本年度の研究により、PID の診断や診療に資する資
材の提供や、具体的な相談・支援業務が実施された。

これらを支える枠組みである学会も設立され、新規

データベースへの移行についても、具体的に準備が

行われた。 
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児科学会学術集会 2017.04.14 東京 

46. 澤田淳, 岡野翼, 葉姿汶, 今留謙一, 今井耕輔, 
金兼弘和, 森尾友宏. EBウイルス関連血球貧
食性リンパ組織球症におけるT細胞受容体レ
パトア解析（口頭） 第 120 回日本小児科学
会学術集会 2017.04.14 東京 

47. 若月良介、今井耕輔、加藤環、山西愼吾、真
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弓暢子、田中真百合、山下基、金兼弘和、野
々山恵章、森尾友宏 . IL2RG 遺伝子の
synonymous変異によりスプライス異常をき
たした非典型 γc 欠損症（口頭）第 120 回日
本小児科学会学術集会、2017.4.14. 東京 

G. 知的財産権の出願・登録状況（予定を含
む。） 

1. 特許情報/実用新案登録/その他

なし/なし/なし




