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論 文 審 査 結 果 の 要 旨

若年性骨髄単球性白血病（JMML）は，乳児期に生命を危うくする重篤な疾患である。こ

のため，可能な限り早期の造血幹細胞移植（HSCT）が強く推奨されているが，再発率は依然

高く，予後不良な疾患である。最近の研究から，JMML の予後は遺伝子変異の違いにより異

なることが明らかになってきている。 

我々は，HSCT を行わず 2０年以上健康に生存している JMML 患者 2 例を経験した。分

子学的解析で，2 症例とも末梢血有核細胞，口腔粘膜細胞，爪，毛髪から異なった比率で

CBL 変異を認め，生殖細胞系列の CBL 変異であることが判明した。両症例とも CBL 遺伝

子領域である 11q23 染色体の片親性ダイソミーが，現在の JMML 寛解時の末梢血検体でも

認められている。2 症例ともヌーナン症候群やヌーナン症候群様症候群の特徴は認めていな

い。典型的なヌーナン症候群様症候群ではない CBL 変異を有する JMML 患者は，JMML
寛解後は臨床的に良好な経過を示す可能性がある。 
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