
はじめに

原発性免疫不全症は，多くは遺伝素因による免疫機

構の先天的な欠陥が原因である．一般には，リンパ球

による特異的免疫機構の欠陥と補体や食細胞による非

特異的免疫機構の欠陥とに分けられる．

原発性免疫不全症の研究は，ヒトの免疫機構や感染

防御機構の解明に大きな役割を果たしてきている．近

年，分子生物学的研究手法の導入により，原発性免疫

不全症の分子・遺伝子レベルでの欠陥機序が次々に明

らかになってきている1．このため，原発性免疫不全症

の分類が再整理されている．

今回は，原発性免疫不全症の分類と原発性特異的免

疫不全症の主な疾患，そして日本における原発性免疫

不全症の登録について述べる．

1．原発性免疫不全症の分類

原発性免疫不全症の分類は，WHO から新しい知見

に基づき 3～5 年ごとに改訂され発表されてきている．

ここでは 1997 年に発表された WHO レポート2 をもと

にその分類を示す．

原発性免疫不全症は，1）原発性特異的免疫不全症

［ i）複合免疫不全症（表 1），ii）抗体産生不全（抗体欠

乏）を主徴とする免疫不全症（表 2），iii）その他の明

確に定義された免疫不全症（表 3），iv）その他の原発

性免疫不全症（表 4）］，2）補体欠損症（表 5），3）先

天性の食細胞数の減少および�または機能不全（表 6），

4）免疫不全を伴う先天性または遺伝性疾患（表 7）に

分類されている．

2．原発性特異的免疫不全症の主な疾患

（1）重症複合免疫不全症（severe combined immu-

nodeficiency: SCID）

T 細胞，B 細胞の両者の欠陥により，あるいは T

細胞の欠陥のため T 細胞・B 細胞間の相互作用の欠

陥により，抗体産生不全と細胞性免疫の異常を合併す

る．生後 1～5 カ月ごろより肺炎，中耳炎，鵞口瘡など

の感染症で発症する．難治性下痢を併発して体重増加

不良に陥ることが多い．細菌，ウイルス，真菌などい

ろいろな病原体に感染して，重症化，遷延化する．骨

髄移植などの根治的治療が成功しなければ 2 歳までに

死亡することが多い3．このため，SCID は早期に確定

診断をして，適切な治療を早期からすることが重要で

ある4．

SCID は病因分子とその遺伝子の同定により，臨床

像や免疫異常の表現型が同じでも病因分子・遺伝子が

異なることが明らかになった5．

1）T 細胞陰性 B 細胞陽性重症複合免疫不全症（T-

B＋SCID）

T 細胞と NK 細胞は著減あるいは欠損するが，B 細

胞は正常あるいは増加する．X 連鎖型と常染色体劣性

型がある．

i）X 連鎖型 T 細胞陰性 B 細胞陽性重症複合免疫不

全症（共通 γ 鎖不全）：SCID の中で最も多い疾患で，

interleukin―2（IL―2）受容体（R）γ 鎖の遺伝子変異に

よる6，7．IL―2 Rγ 鎖は共通サイトカイン受容体 γ 鎖と

して，IL―2 R，IL―4 R，IL―7 R，IL―9 R，IL―15 R に共

有されている．共通 γ 鎖を介したこれらのサイトカイ

ンシグナル伝達系が T 細胞，NK 細胞の初期分化に必

須であり，また B 細胞の成熟にも関与していると推察

されている．

ii）常染色体劣性型 T 細胞陰性 B 細胞陽性重症複合

免疫不全症（Jak 3 不全）：X 連鎖型と同様に T 細胞，

NK 細胞は著減あるいは欠損するが，IL―2 Rγ 鎖は正常
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表１　複合免疫不全症

遺伝
形式病因末梢血 T 細胞末梢血 B 細胞血清免疫

グロブリン疾患名

1．T 細胞陰性 B 細胞陽性
　 重症免疫不全症

XLc γ鎖の変異著明に減少正常または増加減少ａ）X 連鎖型（共通γ鎖不全）
ARJak3 の変異著明に減少正常または増加減少ｂ）常染色体劣性遺伝型（Jak3

　　不全）
2．T 細胞陰性 B 細胞陰性
　 重症免疫不全症

ARRAG1/2 遺伝子の
変異

著明に減少著明に減少減少ａ）RAG1/2 不全症

ARADA 欠損に基づ
く毒性代謝物によ
る T.B 細胞障害

進行性に減少進行性に減少減少ｂ）Adenosine deaminase
　　欠損症

AR幹細胞障害著明に減少著明に減少減少ｃ）細網異形成症
XLCD40L 遺伝子の変

異
正常表面 IgM，IgD

陽性細胞存在
他は欠損

IgM，IgD 増加
他のアイソザイ
ムは減少

3．X 連鎖型高 IgM 症候群

ARPNP 欠損に基づく
毒性代謝物による
T 細胞障害

進行性に減少正常正常または減少4．Purine nucleoside phosphorylase
　 欠損症

ARCITTA または
RFX-5 遺伝子の変
異

正常，　　　　　 
CD4 細胞数は減少

正常正常または減少5．MHC クラス�欠損症

ARCD3 γ，CD3 ε
鎖の転写障害

正常正常正常6．CD3 γまたは CD3 ε欠損症

ARZap-70 kinase 遺伝
子の変異

CD8 減少 CD4 正常正常正常7．ZAP-70 欠損症

ARTAP-2 遺伝子の変
異

CD8 減少 CD4 正常正常正常8．TPA-2 欠損症

文献２から引用，一部改変

表２　抗体産生不全（抗体欠乏）を主徴とする免疫不全症

遺伝形式病因末梢血 B 細胞血清免疫グロブリン疾患名

XLBtk 遺伝子の変異著明に減少すべてのアイソタイプの
減少

1．X 連鎖型無ガンマグ
　 ロブリン血症

？不明表面 IgM，IgD 陽性細胞
存在

IgM，IgD 増加または正常
他のアイソタイプは減少

2．非X連鎖型高 IgM症
　 候群

他は欠損
AR染色体 14q32 欠失正常または減少IgG1 ま た は IgG2，IgG4

の欠損，ときに IgE，
IgA2 の欠損

3．免疫グロブリン重鎖
　 遺伝子の欠失

AR染色体 2p11 上の点突然変
異の例あり

κ鎖陽性細胞正常または
減少

Ig（κ）減少
抗体産生正常または減少

4．κ鎖欠損症

不明サブクラス分化欠損正常または未熟一つまたはそれ以上の
IgG サブクラス減少

5．IgG サブクラス選択
　 的欠損症（IgA 欠損合
　 併例あり）

不明不明正常正常6．正常な免疫グロブリ
　 ン値を伴う抗体欠損

様々様々正常または減少各アイソタイプ様々に減
少

7．分類不能型免疫
　 不全症

様々IgA 陽性 B 細胞への分化
障害

表面 IgA 陽性細胞正常ま
たは減少

IgA1 と IgA2 の減少8．IgA 欠損症

不明ヘルパーT機能の成熟遅延正常IgG，IgA 減少9．乳幼児一過性低ガン
　 マグロブリン血症

ARpre-BからB細胞への内因
的分化障害

著明に減少すべてのアイソタイプの
減少

10．常染色体劣性無ガン
　　マグロブリン血症

文献 2 より引用，一部改変
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表３　その他の明確に定義された免疫不全症

合併症状遺伝形式病因末梢血
T 細胞

末梢血
B 細胞

血清免疫グロブリン
と抗体疾患名

血小板減少，湿
疹，リ ン パ 腫，
自己免疫疾患

XLWASP 遺伝子の
変異
血液幹細胞由来
細胞の細胞骨格
の欠陥

進行性に
減少

正常IgM 減少
多糖体に対する抗体の
減少
しばしば IgA と IgE の
増加

1．Wiscott-
　 Aldrich
　 症候群

小脳失調
毛細血管拡張
X 線感受性増加
悪性腫瘍

ARA-T 遺伝子
（ATM）の変異，
染色体の不安定
性

減少正常しばしば IgA，IgE，そ
して IgG サブクラスの
減少
抗体はさまざまに減少

2．Ataxia-
　 telangiectasia

副甲状腺機能低
下，大動脈円錐
幹奇形，顔貌異
常

de novo 欠損
または AD

90 % において胸
腺の発達に関与
する隣接した遺
伝子の欠陥

正常または
減少

正常正常または減少3．DiGeorge 
　 anomary
　 （奇形）症候群

文献 2 より引用，一部改変

表４　その他の原発性免疫不全症

原発性CD4欠損症，原発性CD7欠損症，IL-2欠損症，
多種のサイトカイン欠損症，細胞内信号伝達障害（筋
疾患を伴うものもある）
筋疾患を伴うカルシウム流入障害

文献 2 より引用，一部改変

表５　補体欠損症

症候遺伝
形式欠損

SLE 様症候群，リウマチ様疾患，
感染症

ARC1q

SLE 様症候群，リウマチ様疾患，
感染症

ARC1r

SLE 様症候群，リウマチ様疾患，
感染症

ARC4

SLE 様症候群，血管炎，多発筋炎ARC2
反復性化膿性感染症ARC3
ナイセリア感染症，SLEARC5
ナイセリア感染症，SLEARC6
ナイセリア感染症，SLE，血管炎ARC7
ナイセリア感染症，SLEARC8 α
ナイセリア感染症，SLEARC8 β
ナイセリア感染症ARC9
遺伝性血管性浮腫ADC1 inhibitor
反復性化膿性感染症ARFactor I
反復性化膿性感染症ARFactor H
ナイセリア感染症ARFactor D
ナイセリア感染症XLProperdine

文献 2 より引用，一部改変

である．病因は，共通 γ 鎖に結合してシグナル伝達に重

要な細胞内キナーゼである Jak 3 の遺伝子変異によ

る8，9．

2）T 細胞陰性 B 細胞陰性重症複合免疫不全症（T-

B-SCID）

i）RAG 1�2 不全症：常染色体劣性遺伝で，免疫グロ

ブリンと T 細胞レセプターの遺伝子再構成にかかわ

るエンドヌクレアーゼ活性を持つ recombinase acti-

vating gene（RAG）1，RAG 2 の一方もしくは両方の変

異による10．このために，リンパ幹細胞での T，B 細胞

抗原受容体の共通する V（D）J 組換え機構の異常が生

じて，両細胞の分化が阻害され T 細胞，B 細胞ともに

著減あるいは欠損する．

Omenn 症候群は乳児期早期から紅皮症，好酸球増

多，肝脾腫，リンパ節腫脹，IgE 高値などの特異な臨床

像を呈する疾患である．この Omenn 症候群も，RAG

1 もしくは RAG 2 変異による部分的な組換え活性の

欠如によることが明らかになった11．

ii）Adenosine deaminase（ADA）欠損症：常染色体

劣性遺伝で，ADA の欠損により細胞内にリン酸化デ

オキシアデノシンが蓄積して，DNA 複製，DNA 修復

を障害する．また，デオキシアデノシンの蓄積も DNA

修復機構を障害する．これらの機序で T 細胞，B 細胞

が著減あるいは欠損する．

ADA 遺伝子のいろいろな変異が報告され，変異の

種類によって ADA 活性の全くないもの，わずかに認

められるものなどがある12．ADA 欠損症の治療には，

骨髄移植，ADA 酵素補充療法が行われているが13，最

近では遺伝子治療も試みられている14．

3）X 連鎖型高 IgM 症候群

乳児期から化膿菌感染による重症化がみられ，中耳

炎，気道感染，リンパ節炎，腸炎，敗血症などを反復

罹患する．好中球減少症，溶血性貧血，血小板減少，

自己免疫疾患などを伴うことがある．IgM は高値ある

いは正常で，IgG と IgA の低下を特徴とする15．感作

後の IgM 抗体反応は正常であるが，IgG 抗体反応は欠

損する．さらに T 細胞の部分的な機能不全を伴う．
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表６　先天性の食細胞数の減少およびまたは機能不全

遺伝形式機能的欠陥障害細胞疾患名

AR―好中球重症先天性好中球減少症
AR―好中球周期性好中球減少症
AR遊走能　粘着

エンドサイトーシス
　好中球，

単球 / マクロファージ
リンパ球，NK 細胞　  

白血球粘着障害�型（LFA-1，Mac1，p150，
95 のβ鎖（CD18）の欠損）

AR遊走能，ローリング　好中球，
単球 / マクロファージ

白血球粘着障害�型（GPD mannose から
fucose への転換障害）

AR遊走能　好中球，
単球 / マクロファージ

NK 細胞

Chediak-Higashi 症候群

AR遊走能　好中球，特殊顆粒欠損症
AR遊走能　好中球，Schwachman 症候群

慢性肉芽腫症
XL殺菌能　好中球，

単球 / マクロファージ
X 連鎖型（cytochrome b の 91kD 鎖欠損）

AR殺菌能　好中球，
単球 / マクロファージ

常染色体劣性型（cytochrome b の 22kD
鎖欠損またはp47もしくはp67サイトゾ
ルファクターの欠損）

XL殺菌能　好中球，
単球 / マクロファージ

好中球 G6PD 欠損症

AR殺菌能好中球ミエロペルオキシダーゼ欠損症
AR殺菌能　好中球，

単球 / マクロファージ
リンパ球，NK 細胞　  

IFN-γ受容体欠損症

文献 2 より引用，一部改変

表７　免疫不全を伴う他の先天性あるいは遺伝性疾患

1．染色体不安定あるいは修復欠陥
Bloom 症候群，色素性乾皮症，Fanconi 貧血，ICF 症候群，Nijmegen 染色体切断症候群（Seemanova 症候群），
Seckle 症候群（bird-headed 小人症）

2．染色体異常
Down 症候群（21 トリソミー），Turner 症候群，環状 18 番染色体あるいは欠失（短腕・長腕欠損）

3．骨格異常
Short-limbed  skeletal dysplasia（short-limbed drarfism），Cartilage-hair hypoplasia（metaphyseal chondrodysplasia）

4．成長障害
Schimke immuno-osseous dysplasia，Dubowitz 症候群，SCID を伴う Kyphomelic dysplasia，Mulibrey’ s 小人症，
成長障害・顔奇形免疫不全症，Progeria（Hutchinson-Gilford 症候群）

5．皮膚欠陥
Ectodactyly-ectodermal dysplasia-clefting 症候群，親指欠損・無臭覚・魚鱗鮮を伴う免疫不全，Partial albinism，
Netherton 症候群，Anhidorotic ectodermal dysplasia，Papillon-Lefevre 症候群，先天性魚鱗鮮

6．遺伝性代謝異常
Acrodermatitis enteropathica，Transcobalamin 2 欠乏症，�型オロチン酸尿症，難治性下痢症，特異顔貌・裂毛症
を伴う免疫不全症（Stankler症候群），メチルマロン酸血症，Biotin依存性carboxylase欠乏症，マンノシダーゼ欠損
症，Glycogen storage 病� b 型，Chediak-Higashi 症候群

7．免疫グロブリン異化亢進
家族性異化亢進症，Intestinal lymphangiectasia

8．その他
高 IgE 症候群（Job 症候群），慢性皮膚粘膜カンジダ症，遺伝性または先天性低あるいは無脾症，Ivermark 症候群，
家族性腸管多閉鎖症

文献 2 より引用，一部改変

この疾患の病因分子は T 細胞上の CD 40 リガンド

で，CD 40 リガンド遺伝子の変異による16, 17．活性化 T

細胞が正常な CD 40 リガンドを発現しないため，B

細胞 CD 40 分子を刺激できず IgM から IgG や IgA 産

生へのクラススイッチができない．T 細胞自体も CD

40 リガンドを介したシグナルで活性化を受けている
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が，この疾患では T 細胞の活性化にも欠陥があるの

で，マクロファージの CD 40 分子との相互反応にも欠

陥が生じて，カリニ肺炎，難治性真菌感染，クリプト

コッカス感染症にも罹患する．

（2）抗体欠乏を主徴とする免疫不全症

1）X 連鎖型無ガンマグロブリン血症（X-linked

agammaglobulinemia: XLA）

母親からの移行抗体が消失する生後 6 カ月頃から中

耳炎，気管支炎，肺炎，敗血症，髄膜炎などの細菌感

染を反復する．血清ガンマグロブリン分画の欠如ある

いは著明な低下を示し，IgG は 200 mg�dl 以下で，

IgM，IgA，IgD，IgE は著減あるいは欠如する．XLA

は pre-B 細胞から B 細胞への分化が障害されている．

その機序は非受容体型の細胞内チロシンキナーゼであ

る Bruton's tyrosine kinase（Btk）の遺伝子変異で発症

することが明らかになった18，19．その変異は，ミスセン

ス，ナンセンス，欠失，挿入，スプライスサイト変異

など種々であるが，遺伝子変異と臨床像との間には関

連は見られていない20, 21．患者は静注用ガンマグロブ

リン補充療法により長期生存が可能になっている22．

Futatani ら23 は Btk が B 細胞のみならず単球にも

発現することに注目し，B 細胞および単球における

Btk 蛋白の発現を Btk 抗体を用いたフローサイトメト

リーで測定する方法を開発した．我々の症例の解析結

果を図 1に示す．正常者では，B 細胞（CD 20 陽性細

胞），単球（CD 14 陽性細胞）の両細胞ともに Btk 蛋白

を発現している．患者では，B 細胞は存在せず，単球は

存在するが Btk 蛋白の発現はみられない．保因者（母

親）では，B 細胞は正常の Btk 遺伝子を持つので Btk

蛋白の発現があるが，単球は Btk 遺伝子を持つ細胞と

欠く細胞が存在するので，Btk 蛋白陽性細胞と陰性細

胞が認められモザイクとなる．

この検索法は簡便であり，臨床の場においても XLA

の患者，そして保因者の診断が容易に行えるように

なった．しかし，XLA 患者の確定診断には血液細胞の

Btk 活性とその遺伝子変異を解析が必要である．

これらの診断法は，次に述べる分類不能型免疫不全

症や乳児一過性低ガンマグロブリン血症において

XLA との鑑別に有用である．

2）分類不能型免疫不全症（common variable immu-

nodeficiency: CVID）

血清免疫グロブリン低下，抗体産生不全を伴う分類

不能の原発性免疫不全症をまとめたものである．その

ために症例数としては多い疾患となっている．病因と

しては，B 細胞の機能不全，B 細胞数の減少，ヘルパー

T 細胞の機能不全，サプレッサー T 細胞の増強などい

ろいろである．このため，他の原発性特異的免疫不全

症の亜型や新しい疾患が含まれている可能性があり，

今後の詳細な研究が待たれる疾患である24．

3）IgA 欠損症

血清 IgA の著減（5 mg�dl 以下）と分泌型 IgA の著

減あるいは欠如がみられるが，他の免疫グロブリンは

正常である．比較的頻度の高い疾患であるが，多くは

易感染性を示さない．一部において，上気道炎，肺炎，

腸炎などの反復性感染を起こす．病因としては，IgA

クラススイッチ不全あるいは IgA 産生 B 細胞の成熟

不全によると考えられている．IgA 欠損症から CVID

への移行例もあり，遺伝的共通性が想定されている25．

さらに IgA 欠損症の患者の近親者に CVID 患者がし

ばしばみられることがある．

IgA 欠損症患者は，輸血やガンマグロブリン製剤の

輸注を受けた時に血中に抗 IgA 抗体が産生される可

能性がある．このため，輸血やガンマグロブリン製剤

の輸注を再度受けた時に注入された IgA に反応して，

アナフィラキシーショックを起こすことがあるので注

意が必要である．

4）乳児一過性低ガンマグロブリン血症

生後 6～12 カ月ごろに IgG，IgA の産生不全により

低ガンマグロブリン血症を呈するが，2～3 歳ごろには

自然に回復する．ヘルパー T 細胞の発達が遅れること

によると考えられている．とくに男児である場合，

XLA との鑑別が必要であることがある．

（3）その他の明確に定義された免疫不全症

図 1 Btk 発現解析（症例：M.T.）
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表８　原発性免疫不全症候群登録症例数

厚生省特定疾患「原発性免疫不全症候群」調査研究班
1998 年 1 月 15 日現在

%2）成人例%1）
登録総数

疾患
合計女男

08.6962076重症複合免疫不全症
00.7826ADA 欠損症
00.1110PNP 欠損症
00   000MHC Class �欠損症
00.1101細網異形成症

　009.51062383　小計
08.999099伴性無γグロブリン血症
00.1101成長ホルモン欠損を伴う伴性型無γグロブリン血症

10.343.5391029IgM 増加を伴う免疫不全症
00000免疫グロブリン重鎖遺伝子欠損症

13.9159.71085058カッパ鎖欠損症
01.921417IgA 欠損症

38.551.21358IgG サブクラス欠損症
12.42115.217057113IgM 欠損症

03.8421527CVID
20.010.4505乳児一過性低γグロブリン血症
　000000その他の抗体不全症

8.84444.6498141357　小計
06.773（75）（2）73Wiskott-Aldrich 症候群

1.416.5733439Ataxia telangiectasia
03.9441529DiGeorge 症候群
00.8945その他の胸腺低形成症

0.5118.020155146　小計
00.4541短肢侏儒を伴う免疫不全症
03.6401921高 IgE 症候群

12.521.41697慢性皮膚粘膜カンジダ症
10090.8945胸腺腫を伴う免疫不全症

15.7116.3703634　小計
1.2214.516219143慢性肉芽腫症

01.61899Chediak-Higashi 症候群
01.719910その他の食細胞機能異常症

1.0217.819937162　小計
25.072.5281513補体成分の欠損症
6.711.31578その他

681,117314803　合計
（6.1%）（28.1%）（71.9%）

注 1：成人例とは，診断確定時に 20 歳以上であったもの．注 2：%1）は，登録全症例におけるその疾患の症例数の百分
率．注 3：%2）は，その疾患の症例のうち，成人例の百分率．

1）Wiskott-Aldrich 症候群

X 連鎖型で男児に発症し，生後まもなくより血便，

紫斑などの出血傾向，アトピー性湿疹，易感染性を主

徴とする．血小板容積の減少を伴う血小板減少症，T

細胞機能の進行性障害，多糖体抗原に対する抗体産生

不全，IgE の高値，IgM の低値を認める．免疫不全は

生後数年間に徐々に進展し，またリンパ系の悪性腫瘍

の発症頻度が高い26．病因は細胞質蛋白 Wiskott-

Aldrich protein（WASP）の遺伝子変異による27．

WASP はチロシンキナーゼ，アダプター蛋白 Nck，低

分子 G 蛋白 Cdc 42，アクチンなどと結合し，細胞内情

報伝達と骨格の制御に関連していると考えられている．

血小板のサイズの低下を伴う家族性の血小板減少症

である X 連鎖型血小板減少症は，その遺伝子解析から

WAS 蛋白遺伝子の異常が明らかになり28，WAS の軽

症例であると考えられている．
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2）Ataxia-telangiectasia（AT）

進行性の小脳性運動失調，眼球粘膜や皮膚の毛細管

拡張症と易感染性を呈し，また高率な悪性腫瘍の合併

を特徴とする．常染色体劣性遺伝で男女に発症する．

IgG2，IgG4，IgA，IgE の低下と多糖体抗原に対する抗体

産生の低下，T 細胞数の低下，機能不全を認める．細

胞の放射線高感受性，DNA 修復能や細胞周期監視機

構に欠陥がある．

病因遺伝子（ataxia telangiectasia mutated: ATM）は

染色体 11 q 22.3 に同定され，多くの変異が認められて

いる29，30．ATM 遺伝子産物は C 末端は PI キナーゼと

相同性が高く細胞分裂期のシグナル伝達，細胞周期の

制御などに関与していると考えられている31．

3）DiGeorge 症候群（奇形）

第 3，第 4 偲弓の発生障害により胸腺および副甲状

腺の無あるいは低形成を伴い，新生児テタニー，小顎

症を伴う特異顔貌を呈し，心奇形を合併することが多

い．易感染性はそれほど重篤ではない．T 細胞数，機

能の低下を認めるが，B 細胞数は代償的に増加，血清ガ

ンマグロブリンは正常である．

ほとんどの症例で X 染色体 22 q 11―ter 部分の欠失

がみられ，22 q 11―2 領域を中心に病因遺伝子の検索が

現在行われている32，33．同じ場所に他のいくつかの症

候群でも染色体異常を認めるため，CATCH 22（car-

diac abnormalities，abormal faces，thymichypoplasia，

cleft palate，hypocalcemia）と総称されることもある34．

3．日本における原発性免疫不全症

日本における原発性免疫不全症は 1950 年後半から

報告され始めた．1974 年に厚生省特定疾患「免疫不全

症候群」調査研究班が組織され，この領域の研究が行

われている．その研究の一つとして，日本における原

発性免疫不全症候群の症例登録が続けられている．

1998 年の報告では，原発性免疫不全症の症例数は累

積統計で合計 1117 例である．症例数の多い疾患は表 8

に示すように，分類不能型免疫不全症（CVID），慢性

肉芽腫症，IgA 欠損症，X 連鎖型（伴性）無 γ グロブリ

ン血症，重症複合免疫不全症，Wiscott-Aldrich 症候群，

Ataxia-Telangiectasia，乳児一過性低 γ グロブリン血

症，高 IgE 症候群，IgM 増加を伴う免疫不全症などで

ある．

この日本の登録では，重症複合免疫不全症が共通 γ

鎖不全，Jak 3 不全，RAG 1�2 不全症に分けられていな

い．しかし，現在では，原発性免疫不全症の遺伝子検

索が精力的に行われているので，今後は分類が変更さ

れて集計されると考えられる．

おわりに

原発性免疫不全症の早期診断，そして現在行われて

いる治療法の改善により，生命予後の改善，患者の

QOL の向上に務めるとともに，根本的な治療法の確立

に向けての研究が課題である．

また，保因者診断および出生前診断が可能となって

おり，臨床の場においてどのように対処していくかも

重要な問題となってきている．
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