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Ａ. 研究目的 

日本人における先天性血栓性素因の多く
は、アンチトロンビン(AT)異常症、プロテイン
C(PC)異常症、プロテイン S(PS)異常症の３
つであることが知られている。そこで先天性
血栓性素因の遺伝子異常の発現頻度、各
遺伝子異常の血栓症発症リスクについて検
討するため、血栓症を発症した患者のアン
チトロンビン、プロテインＣ、プロテインＳの遺
伝子解析を行った。 

 

Ｂ. 研究方法 

 対象は、血栓塞栓症を発症し先天性血栓
性素因の存在が疑われ、遺伝子検査のため
の検体採取に対して同意が得られた患者で
ある。患者の静脈血を採取し、九州大学病
院臨床検査部でアンチトロンビン、プロテイ
ンＣ、プロテインＳの遺伝子検査を行った。こ
の遺伝子検査のために必要な採血量は1回
2ml であり、採血は 1 回のみである。 
 

（倫理面への配慮） 
聖マリアンナ医科大学の生命倫理委員会

へ本研究の実施申請を行い、2013 年 3 月に
「血栓症患者の遺伝子解析」の実施が承認
された（承認番号 第 2365 号）。 

 

Ｃ. 研究結果 

6 家系 10 名の遺伝子解析を行い、その内
4 家系 7 名において先天性血栓性素因の遺
伝子異常を認めた。その内訳は AT 異常症
が 3 家系、PC 異常症が 1 家系であった。 

一方、2 家系においては遺伝子異常を認
めなかった。 

 

Ｄ. 考察 

遺伝子異常が認められた 4 家系の患者家
族に対して、正確な先天性血栓性素因の診
断、正しい情報提供を行うことができた。 

一方、遺伝子異常が認められなかった 2
家系においては、凝固制御因子の活性値
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測定を経時的に行い、凝固制御因子の一
過性の活性値低下か否かを追跡する予定
である。 

凝固制御因子の活性値測定のみによる
診断は、正確性に欠け、先天性血栓性素因
の診断に遺伝子解析は極めて有用であるこ
とが示唆された。 

 

Ｅ. 結論 

先天性血栓性素因の正確な診断に遺伝
子解析は極めて有用であることが示唆され
た。今後症例を増やして血栓症患者におけ
る遺伝子異常の頻度や各遺伝子異常の血
栓症発症リスクについて検討したい。 
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