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当院では、以下の臨床研究を実施しております。 
この研究は、遺伝子変異を原因とする原発性免疫不全症に対する遺伝子診断を行います。

この研究に関するお問い合わせなどがありましたら、下記に記載されています、⑤「問

い合わせ先」へご連絡ください。 
 
①研究課題名 原発性免疫不全症遺伝子診断 

原発性免疫不全症が疑われる患者さんの血液を用いて、疑われる疾患責任遺伝子の塩

基配列を解析し、さらに必要に応じて遺伝子の機能解析を行うことで、診断を確定しま

す。また匿名化した上で診断した患者さんの臨床像を患者データベースに登録すること

で原発性免疫不全症の情報を集積します。 
 
②研究目的 

原発性免疫不全症は、遺伝子変異を原因として免疫機能の異常を伴う稀少疾患群で、

疾患関連遺伝子は３００以上知られているものの、特異的な診療症状や検査所見に乏し

いことから、ほとんどの患者は確定診断に遺伝子診断を要します。適切な治療がなされ

ないと、重篤な感染症や異常な免疫反応に伴う臓器障害を呈し、生命が脅かされる危険

性もあります。また稀少疾患群であるために、診療を向上させていくためには患者情報

を集積することも合わせて必要です。このために本研究では、原発性免疫不全症の遺伝

子診断と患者情報の集積を行います。 
 
③研究方法の概要 
・対象となる患者様  

2017年11月1日から2025年8月15日までに、原発性免疫不全症が疑われ、研究に同意され

た患者さん 

 

・方法 

患者さんの血液よりDNA を抽出し、目的の遺伝子の塩基配列を解析して、原因となり

うる遺伝子の変化を検出します。必要に応じて、検出した遺伝子の変化を遺伝子の機能

解析を併用することで診断精度を向上させます。また匿名化した上で患者さんの臨床情

報、遺伝情報を患者データベースに登録します。 

 

・個人情報の取り扱い  

患者さん個人の情報を保護することは、刑法で定められた医師の義務です。遺伝情報は

そのなかでも最も厳重に管理されます。遺伝子診断の結果は鍵のかかる場所に保管され、



持ち出しは禁止されています。 

 遺伝子診断の結果は、いろいろな問題を引き起こす可能性があるために、他人に漏れ

ないように、取扱いを慎重に行っています。解析を開始する前に、患者さんの検体や診

療情報からは住所、氏名などが削られ、代わりに新しく符号がつけられます（匿名化）。

患者さんとこの符号とを結びつける対応表は、検体を採取した病院で管理担当医師が厳

重に保管します。こうすることによって、患者さんの遺伝子の解析を行う者には符号し

か分からず、誰の検体を解析しているのか分かりません。ただし、結果を本人に説明す

る場合には、検体を採取した機関においてこの符号を元どおりに戻します。 

 

⑤研究の主体および問い合わせ先  

研究責任者 発達小児科学・准教授 八角高裕 
(tel) 075-751-3291 (E-mail) yasumi@kuhp.kyoto-u.ac.jp 


