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研究要旨 本邦における遺伝性トランスサイレチン（TTR）アミロイドーシス（ATTRm アミロイドーシ

ス）の実態を解明するため、全国疫学調査を実施した。各診療科 4657 施設を対象に一次調査をアンケ

ート形式で実施し 2348 施設から回答が得られた（約 50％の回収率）。一次調査の結果から国内の ATTRm
アミロイドーシス患者は約 700 名と推定された。詳細な臨床情報を調査するために二次調査を実施し、

208 例の回答が得られた。TTR 変異型は Val30Met（ヘテロ変異）が最多で 159 例（76%）であった。そ

の他にも 22 種の TTR 遺伝子変異型が確認された。49 例（23％）で明確な家族歴がなく、孤発例でも本

症を念頭に診断を行う必要がある。 
 

A. 研究目的 
本邦における ATTRm アミロイドーシス（旧病

名：家族性アミロイドポリニューロパチー）の実

態を解明し、本症の診療体制の構築や研究の実施

に役立てる。 
 

B. 研究方法 
 日本全国の医療機関を対象に、本症を診療する

頻度の高い 8 診療科（神経内科，消化器科，循環

器科，脳神経外科，泌尿器科，リウマチ科，血液

内科，腎臓内科）でメディサイエンス社の有する

全国医療施設データベースに登録された 15,883

件を対象にした。このうちの医療施設を階層化し

無作為に抽出した。各階層での抽出率は以下の様

に設定した。大学病院は 100％、500 床以上は 100%、

400~499 床は 40%、300~399 床は 20%、200~299
床は 10%、100~199 床は 5%、99 床以下は 2.5%、

患者が集中すると想定される本症の専門施設を

特別階層病院として 100%とした。抽出された計

4,657 件を対象に一次調査としてアンケート形式

で本症の患者数を調査した。次に一次調査で報告

のあった患者 391 例を対象に二次調査を行い、詳

細な臨床情報を解析した。 
 
（倫理面への配慮） 

本研究は，熊本大学研究倫理委員会の承認を得

て実施した．また，患者個人が特定されないよう

に匿名化して調査を実施した． 

 
C. 研究結果 

一次調査の回答は2,348件（50%）から得られ、

391例の患者が報告された。診療科別で解析すると、

神経内科から273例（70％）、循環器科から97例
（25％）、消化器科から9例（2％）、脳神経外科か

ら4例（1％）、血液内科から4例（1%）、リウマチ

科から2例（0.5%）、腎臓内科から2例（0.5%）、泌

尿器科から0例であった。二次調査で回答のあった

症例のうち、TTR遺伝子解析を行っていない症例

は除外した。また複数の医療機関や診療科で報告

のあった重複症例も除外し、208例（53％）の臨床

データを解析した。 
TTR変異型はVal30Met（ヘテロ変異）を159例

（77%）で認め最多であった。また、Val30Met（ホ

モ変異）も3例（1.5%）で認めた。Val30Met以外の
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変異型（non-Val30Met）を46例（22%）で認めた。

Val30Met以外の変異は22種が報告され、3例以上報

告のあった変異型は、Asp38Ala（3例）、Ser50Arg

（5例）、Ser50Ile（6例）、Ile107Val（5例）、Tyr114Cys
（5例）であった。 

50歳未満の若年発症例は、96例（46%）、50歳以

上の高齢発症例が91例（44％）でほぼ同様の割合

であった。Val30Met症例の平均発症年齢は51±13
歳、non-Val30Metの平均発症年齢は47±17歳で有

意差を認めなかった。性別は男性が124例（60%）、

女性が84例（40%）で男性が多い傾向にあった。

TTR変異型別で解析しても、Val30Metで男性93例

（58%）、女性66例（42%）、non-Val30Metで男性28
例（61%）、女性18例（39％）と同等であった。 

初発症状は、下肢の感覚障害が128例（62％）と

最も多かった。その他の初発症状として、上肢の

感覚障害が30例（14％）、起立性低血圧が28例
（14％）、下痢が42例（20％）、便秘が35例（17％）

で認められた。 
 
D. 考察 

全国の医療機関を対象に複数の診療科で本症

の疫学調査をはじめて実施した。一次調査の結果

をもとに算出された本邦の ATTRm アミロイドー

シス患者数は約 700 名であり、想定していたより

多くの患者がいることが判明した。本症の診療に

は神経内科が最も関与しており、次いで循環器内

科からの報告が多かったが、今回の調査対象とな

った他の診療科からの報告は少なかった。二次調

査の結果より、TTR 変異型は Val30Met が最も多

く 77％を占めたが、その他にも多様な変異型が報

告された。初発症状は、下肢の感覚障害が最も多

かったが、起立性低血圧や消化管症状も多かった。

50 歳以上の高齢発症例や家族歴のない例も多く、

診断時には注意が必要と考えられた。 
 

E. 結論 
全国疫学調査で推定される本症患者数は約 700

名であり、想定以上の患者が存在する可能性があ

る。神経内科と循環器科が主として本症の診療に

従事している。高齢発症で家族歴のない患者の診

断には注意する必要がある。本調査で得られた結

果を元に、診療体制の確立や研究の推進を行う。 

 
F. 健康危険情報 
なし． 
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