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線毛機能不全症候群は先天性の粘膜線毛クリアランスの障害によって特徴づけられる遺伝
性疾患群である。PCDの白人の有病率は、1万から 3万人に１人とされているが、本邦
での有病率の疫学的調査はこれまでにないと思われる。発病の機構として、線毛の構成蛋
白遺伝子の変異による常染色体劣性遺伝と考えられているが、我が国においてそれぞれの
遺伝子がどのような頻度で見られるかの検討は報告されていない。また、日常で簡便に診
断出来る診断基準はなく、効果的な治療方法も未確立である。このような背景のもとに、
本研究班では診断基準の検討を開始した。過去の病態報告の調査と、これまでに報告され
た遺伝子変異について情報を収集した。次年度は、診断基準の具体的項目について、臨床
症状と遺伝子診断の両面において検討を開始する。

Primary ciliary dyskinesia (PCD) is characterized by congenital impairment of mucociliary 

clearance.  PCD is a rare disease, and the prevalence in Caucasian was reported approximately one 

in 10,000 to 30,000 individuals.  However, epidemiological study of the prevalence rate in Japan 

has not been done.  It is an inherited disease and it was reported to be inherited in an autosomal 

recessive fashion.  However, the process is very complex, and is still under investigation, that is, 

how the disease is inherited and which genes are involved.  In Japan, there is no report regarding 

to the genetic prevalence of genes involved in PCD.  This study has been aimed to determine the 

diagnostic criteria for PCD in combining clinical sings and symptoms with genetic testing.  First 

year of this study, we started to collect information and data, and we started the discussion for the 

future diagnostic standard of PCD.
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研究の背景と目的
線毛機能不全症候群 （PCD） は先天性の粘膜線
毛クリアランスの障害によって特徴づけられる遺
伝性疾患群である。本邦の疫学研究はなされてい
ないが、白人の有病率が 1万から 3万人に 1人
とされることから、本邦では 1000～ 3000人と
推察される。発病の機構は、線毛の構成蛋白遺伝
子の変異による常染色体劣性遺伝であり、多くの
遺伝子が報告されているが、我が国においてどの
ような頻度で見られるかの検討はない。このよう
な背景のもとに、本研究班では、日常診療におい
て簡便で精度の高い診断基準の策定を目的とし
た。

研究方法
国内外の PCDに関する報告書、疫学研究、研
究論文、患者団体ホームページから、病態に関す
る調査、遺伝子変異に関する情報を収集する。

結果
1） 臨床的には、乳幼児期からの呼吸器症状の発
現と、慢性的な副鼻腔～呼吸器の炎症所見と
されるが、いずれも特異的所見に欠ける。そ
の中で、内臓逆位、慢性副鼻腔炎、気管支拡
張症の三徴を示す例をカルタゲナー症候群
と呼び、PCDとしての診断率が高くなるが、
患者群の一部を反映するにとどまる。臨床診
断に替わる簡便で精度の高い診断法の開発が
望まれる。

2） 責任遺伝子解析の結果、30近い遺伝子の
存在が報告されている。約 35%の患者が、
DNAH5もしくは DNA/1の遺伝子変異を有し
ている。しかし、その他の遺伝子診断を組み
合わせても、現時点では、50～ 65%の患者
が遺伝子診断で診断できる程度であり、さら
なる遺伝子解析研究が必要である。

（代表的な責任遺伝子）
Knowles MR, et al .Am J Respir Crit  Care 

Med188:913–922, 2013.より引用

考察と結論
網羅的に、多くの候補遺伝子や責任遺伝子が同
定されており、さらに責任遺伝子は増えると予測
される。わが国で十分な遺伝子診断系を確立する
ためには、遺伝子検査の国内外の状況、法と指針、
遺伝子診断検査として結果を返却するための精度
管理、遺伝カウンセリングのしくみ、きわめて多
様性に富む本疾患の遺伝子異常をくまなく検索す
るための効率の良い塩基配列同定システムの利用
法などを整備しなければならない。
診断法の確立において、臨床的には、カルタゲ
ナー症候群を除き特異的所見に欠けるため、遺伝
子診断と臨床診断を組み合わせた日常臨床で利便
性の高い診断基準の確立が必要である。
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