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研究要旨 

本研究年度は、我が国の原発性高脂血症のうち、とくに家族性高コレステロール血症

(FH)（ホモ・ヘテロ接合体含む）、家族性Ⅲ型高脂血症、高カイロミクロン血症患者の

病態および治療実態の調査である「家族性高コレステロール血症・家族性Ⅲ型高脂血症・

高カイロミクロン血症の予後実態調査」研究のベースライン調査を行った。2017 年 12

月時点で 422例の登録があり、FHホモ接合体 6例、FHヘテロ接合体 362例、Ⅲ型 14

例、高カイロミクロン血症 35 例であった。FH ヘテロ症例の登録時 LDL-C 平均値は

141mg/dlであり、日本動脈硬化学会の定める治療目標値の 100mg/dl未満には到達して

いなかった。早発性冠動脈疾患家族歴は約 3割に認められた。89%がスタチンで治療さ

れ、さらに 59%がスタチン以外の治療を併用していた。高カイロミクロン血症症例の登

録時トリグリセリド平均値は 550mg/dl であった。今後、さらなる症例の集積と、前向

きな各種イベント発生および死亡の追跡により、本邦における上記疾患診療の実態を把

握するとともに、各疾患患者における重症例の特徴を明らかにし、重点的に介入すべき

群を同定していくことが必要である。 

ガイドラインについて、日本動脈硬化学会より本研究班の石橋、山下、武城、荒井、

土橋、斯波、横手、石垣、野原らが中心となり、日本動脈硬化学会編「家族性高コレス

テロール血症診療ガイドライン 2017」を発表した。 

脳腱黄色腫症について、「脳腱黄色腫症の診療実態に関する全国調査」を基に作成した

診療ガイドライン案を、日本神経学会での承認が得られるよう依頼している。また、脳

腱黄色腫症の遺伝子検査システムを構築し、研究班のウェブページから依頼できる体制

を構築した。これらの活動から、脳腱黄色腫症の疾患啓発を進め、未診断例を診断しや

すい体制を構築することで、さらなる疾患概念の確立、患者実態の把握、ひいては治療

法の開発へと結び付けていくことが可能となる。 

疾患啓発活動として、「脂質異常症治療ガイド 2013 年版改訂版」の「家族性高コレス

テロール血症」「その他の原発性高脂血症」についての診断と治療を研究班が執筆した。

また同学会より 2017 年発刊予定の「2017 年度版動脈硬化性疾患診療ガイドライン」の

執筆に合わせ、家族性高コレステロール血症とその他の原発性高脂血症についての執筆

を班員が中心に行った。 
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A. 研究目的 

1．家族性高コレステロール血症・家族性Ⅲ

型高脂血症・高カイロミクロン血症の予後

実態調査 

家族性高コレステロール血症（Familial 

Hypercholesterolemia: FH ） は 、 low 

density lipoprotein (LDL)受容体およびそ

の関連遺伝子の変異による遺伝子疾患であ

り、常染色体優性遺伝形式をとる。ホモ接

合体患者は 100万人に 1人の頻度で認めら

れ、わが国における患者数は、約 120人と

推定される。FH ホモ接合体は、生下時よ

り著明な高 LDL コレステロール血症を示

し、幼児期より動脈硬化症による冠動脈疾

患や大動脈弁狭窄症、大動脈弁上狭窄症な

どを引き起こし、未治療では 30歳まで生き

られないとされている。FH ホモ接合体の

治療として、現在は定期的な LDLアフェレ

シスが行われ、患者の予後を大きく改善し

ている。平成 21年 10月より、FHホモ接

合体は特定疾患に認定されている。一方ヘ

テロ接合体は日本人の 200〜500 人に 1 人

の頻度で存在するといわれており、ホモ接

合体ほどではないものの比較的若年より高
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コレステロール血症を発症し、冠動脈疾患

や脳梗塞などの動脈硬化性合併症のハイリ

スク群と考えられている。 

家族性 III型高脂血症（Familial type III 

hypelipoproteinemia, broadβ disease）の

背 景 に は 、 ア ポ リ ポ 蛋 白 ( ア

ポ)E(apolipoproteinE, apoE)の異常、すな

わちアポE2/E2あるいはアポE欠損が存在

する。アポ E には野生型の E3とアイソフ

ォームである E2, E4が存在し、E3/E3が大

半である。E2/E2は LDL受容体との結合能

を持たない異常であり、カイロミクロンレ

ムナントやVLDLレムナントが肝臓へと取

り込まれず血中に蓄積する。E2/E2 は我が

国で 0.2％程度存在すると推察されている

が、家族性 III 型高脂血症と診断されてい

る例は 0.01−0.02%と考えられている。本症

例においては、高 VLDLレムナント・カイ

ロミクロンレムナント血症を示し、結節性

黄色腫や手掌線状黄色腫が出現することが

あり、また動脈硬化症による冠動脈疾患や

腎動脈狭窄による腎血管性高血圧・下肢動

脈狭窄による閉塞性動脈硬化症を引き起こ

すことが多い。従って、迅速な診断と治療

介入が必要となる。総コレステロール値、

LDLコレステロール（LDL-C）値や中性脂

肪（TG）値は必ずしも高くない場合もあり、

特に LDL-C値はむしろ低下する。血清のポ

リアクリルアミドゲル電気泳動による

broadβ pattern の証明やアポリポ蛋白の

等電点電気泳動によりアポE phenotypeの

確認を参考に、家族性 III 型高脂血症の診

断は原発性高脂血症調査研究班（垂井班）

で定められている診断基準を用いて診断が

なされている。 

高カイロミクロン血症は脂質異常症

WHO 分類でのⅠ型およびⅤ型を指し、カ

イロミクロン代謝に関与する種々の蛋白の

欠損・機能異常を背景として発症する。例

としてリポ蛋白リパーゼ（LPL）欠損症や

アポリポ蛋白 C-Ⅱ欠損症などがあるが、い

ずれも診断には遺伝子検査が必要である。

高カイロミクロン血症は他の脂質異常症と

異なり、急性膵炎を惹起する。しかし高カ

イロミクロン血症患者のなかでも膵炎を起

こさない患者もいれば、重症膵炎を繰り返

す患者もおり、予測することが現時点では

困難である。高カイロミクロン血症は他疾

患や薬剤により惹起されることもある。一

般検査では中性脂肪高値の中に含まれるこ

とから診断が困難で、稀少なため、高カイ

ロミクロン血症の予後は明らかになってい

ない。 

我が国の原発性高脂血症のうち、とくに

FH（ホモ・ヘテロ接合体含む）、家族性Ⅲ

型高脂血症、高カイロミクロン血症患者の

病態および治療実態の調査を行い、その後

前向きに各種イベントの発生および死亡を

追跡することにより、上記疾患患者におけ

るイベント発生率・死亡率を明らかにし、

予後改善への貢献、診療ガイドラインの改

訂を目的とする。 

 

2．診療ガイドラインの作成（家族性高コレ

ステロール血症） 

 家族性高コレステロール血症は、若年性
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冠動脈疾患を惹起する遺伝性疾患であり、

多くは LDL 受容体遺伝子や PCSK9 遺伝子の

単一遺伝子異常で発症する。ホモ接合体は

極めて重症な高 LDL コレステロール血症を

呈し、10～20 歳代での冠動脈疾患を発症す

るため、LDL アフェレシスを含めた高度治

療を必要とする。ヘテロ接合体においても

生活習慣とは無関係に高 LDL コレステロー

ル血症をきたし、冠動脈疾患の発症率が高

い。FH ヘテロ接合体は、軽症例まで含める

と200～500人に1人程度の有病率が推定さ

れており、高 LDL コレステロール血症を呈

する患者でも未診断例が多い可能性が言わ

れている。適切な診断、リスク評価と治療

介入によって予後を改善できる可能性の大

きい疾患群であり、脂質異常症の診療上非

常に重要な治療標的疾患である。FHに関す

る診療ガイドラインを、最新の知見に基づ

き改訂することで、より国民の健康維持・

増進に資することが可能となる。 

 

3．脳腱黄色腫症診療ガイドライン案の作成

と遺伝子検査システムの構築 

 平成 29年度より「脳腱黄色腫症の実態把

握と診療標準化のためのガイドライン作成」

研究班(平成 27、28 年度難治性疾患等克服

研究事業(難治性疾患等政策研究事業(難治

性疾患政策研究事業))：研究代表者 関島

良樹)が本研究班と合流し、共同で研究を進

めることとなった。これまでの研究で診療

実態調査を行った結果、診断・治療上の問

題点が明らかにされてきたことから、それ

らの知見を反映した診療ガイドライン案を

作成し、広く一般に周知していくことで、

未診断例の減少、適切な治療選択につなげ

ていくことが重要である。 

 

4．指定難病の疾患啓発活動 

本研究班の担当する指定難病について、

稀少疾患であることから、国民・一般医家

向けの啓発活動により疾患認知度の向上が

必要な状況である。 

 

B. 研究方法 

1．家族性高コレステロール血症・家族性Ⅲ

型高脂血症・高カイロミクロン血症の予後

実態調査 

 本研究への参加に同意した全国の国公立

病院、大学病院関連施設および日本動脈硬

化学会の会員が所属する医療機関において、

研究期間中に来院した原発性高脂血症患者

を登録する前向きコホート研究である。 

 本研究の参加に同意した各研究協力施設

は、各施設の倫理委員会承認後、患者登録

を開始する。協力施設が独自の倫理委員会

を有しない場合は、所属長の許可を得たう

えで自治医科大学の倫理審査委員会にて審

査する。各研究協力施設の担当者は、本研

究への参加について研究対象者から文書に

よる同意を取得できた患者を登録する。一

部の症例が多い施設に関しては過去に遡り、

症例を登録する。 

 登録は、Electronic Data Capture シス

テム（以下、EDC）の一つである Research 

Electronic Data Capture (REDCap)を用い

る。（REDCap：米国で NIH の援助によりヴァ
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ンダービルト大学が開発し、アカデミアを

中心に世界で広く使われているデータ管理

システム。）REDCap 上には個人情報は含ま

れず、互いの研究者間に個人情報が漏れる

ことはない。各研究協力施設の医師は、本

研究に該当する患者が来院した際に、患者

を登録し、ベースライン調査項目（後述）

を入力する。EDC 上には氏名、住所など個

人を特定する情報は含めず、研究 IDのみを

用いる。患者の氏名、住所および家族など

の連絡先といった個人情報は各研究協力施

設の個人情報担当者が保有し、住民票によ

る追跡を必要とする場合にのみ研究全体の

個人情報担当者からの照会を行う。過去の

患者を本研究に登録する際は、担当医師が

REDCap 登録するか、あるいは REDCap に登

録する項目を CD-R、または USBにて収集し、

データマネジメント担当者が REDCap に情

報を入力する。 

 登録終了後、1 年毎にアウトカム調査を

行う。各協力施設の担当者は、イベント発

症および死亡の有無を報告する。アウトカ

ム調査時に通院していない患者は、本人ま

たは登録時に本人以外の連絡先として申請

されている家族に郵送、または電話にて問

い合わせる。本研究参加施設以外の医療機

関に転院していた場合は、各協力施設担当

者が、該当する医療機関にイベント発症時

の状況を問い合わせる。 

 各協力施設で追跡不可能な場合は、各協

力施設から全体の個人情報担当者に報告す

る。研究者は定期的に（4 年に 1 度）患者

や登録時に本人以外の連絡先として申請さ

れている家族に直接連絡を取るか、医療機

関や公的機関（保健所、都道府県・市町村

等）に問い合わせて、診療・介護・転出入・

死亡等に関する情報について一定の請求手

続き（閲覧、転記、写しの交付等：例. 住

民票請求、死亡小票請求）を経てアウトカ

ムを把握する。追跡手続きについては研究

参加時に説明の上で同意を取得する。 

2-3) 測定項目 

1)ベースライン調査…患者イニシャル、生

年月日（重複登録の確認目的）、性別、満年

齢、身長、体重、ウエスト周囲長、血圧、

特徴的身体所見の有無（アキレス腱肥厚、

その他の腱黄色腫、結節性黄色腫、扁平黄

色腫、手掌線状黄色腫、発疹性黄色腫、角

膜輪、その他）の有無、登録時血液検査デ

ータ（検査日、採血条件、総コレステロー

ル、HDL コレステロール、トリグリセリド、

LDLコレステロール(総コレステロールがな

い場合のみ)、血糖値、インスリン、BUN、

クレアチニン、GOT(AST)、(以降はデータが

あれば入力)GPT(ALT)、ɤ-GTP、アルブミン、

HbA1c、ヘモグロビン、アミラーゼ、膵型ア

ミラーゼ、リパーゼ、尿酸、apoB、apoC-II、

apoC-III、apoE、apoA-I、apoA-II、Lp(a)、

レムナントリポ蛋白コレステロール

(RLP-C)、リポ蛋白リパーゼ(LPL)(ヘパリン

前後)、血中脂肪酸分画（EPA、AA、EPA/AA

比）、リポ蛋白分画 HPLC 法（HDL、LDL、IDL、

VLDL、Other、その他））、生理学的検査（PWV、

ABI 検査値、12 誘導心電図異常の有無、頸

動脈エコーでの狭窄の有無、心エコーでの

弁膜症有無）、血族結婚の有無、2親等以内
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の家族歴（若年性冠動脈疾患・家族性高コ

レステロール血症・高中性脂肪血症）、合併

症の有無(耐糖能障害、糖尿病（病型）、慢

性腎臓病(CKD)、末梢動脈疾患(PAD)、冠動

脈疾患（発症年齢、治療内容）、高血圧症、

脳梗塞・TIA・脳出血、大動脈弁狭窄症、大

動脈弁上狭窄、胸・腹部大動脈瘤、甲状腺

機能低下症、急性膵炎、肝腫大、脾腫、血

液疾患、自己免疫疾患)、現在の投薬状況(降

圧薬、経口糖尿病薬、糖尿病注射薬、抗血

小板薬・抗凝固薬)、服用中の脂質異常症治

療薬の種類と用量および開始時期、LDL ア

フェレシスの有無と開始時期および施行頻

度、生活習慣（喫煙・飲酒・運動習慣）、栄

養士による栄養指導の有無、診断的検査

（LDL-R 遺伝子変異、PCSK9 遺伝子変異、ARH

遺伝子変異、その他の遺伝子変異、アポ E

遺伝型、アポ E 表現型、その他の遺伝子検

査）、リポ蛋白電気泳動パターン、アポ E表

現型）、アキレス腱軟線撮影でのアキレス腱

厚 

2)アウトカム調査…冠動脈疾患の有無(急

性心筋梗塞、狭心症)とその発症年月日・入

院年月日とその関連項目（発症時の症状、

心電図変化の有無、心筋逸脱酵素上昇の有

無、経皮的冠動脈インターベンションの有

無、経皮的冠動脈血栓溶解療法の有無、冠

動脈バイパス術の有無、冠動脈 CT/MRI 検査

の有無。）脳血管疾患の有無(脳梗塞・脳出

血)とその発症年月日・入院年月日とその関

連項目（発症時の神経症状、画像検査の有

無とその所見）、心房細動の有無、塞栓源の

有無、大動脈弁狭窄症および閉鎖不全症・

大動脈弁上狭窄の有無、僧房弁狭窄・三尖

弁狭窄および閉鎖不全症の有無、大動脈瘤

の有無、末梢血管疾患の有無、急性膵炎の

有無 

主要評価項目は心血管および脳血管イベ

ント、大動脈瘤、末梢動脈疾患、急性膵炎

で、副次的評価項目は全死亡としている。 

（倫理面への配慮） 

本研究は前向き観察研究であり、研究の遂

行に伴う研究対象者本人への身体的不利

益・危険性は生じない。予後追跡調査のた

めに説明同意文書での本人の同意に基づき

個人情報を収集する。その保管は各研究協

力施設であり、他の研究者によるアクセス

は不可能である。また収集する個人情報も

氏名・住所・電話番号・関係者連絡先と、

一般診療の範疇内であり、研究参加者への

不利益は発生しないと考える。 

 

2．診療ガイドラインの作成（家族性高コレ

ステロール血症） 

 日本動脈硬化学会 FH 診療ガイドライン

作成委員会には本研究班の石橋、山下、武

城、荒井、土橋、斯波、横手、石垣、野原

らが参加しており、「家族性高コレステロー

ル血症診療ガイドライン 2017」の作成を進

めていたところである。また日本動脈硬化

学会編「2017 年版 動脈硬化性疾患予防ガ

イドライン」の刊行のため、昨年度から執

筆・修正がなされている。FHについて「家

族性高コレステロール血症」単独の章とし

て、本研究班の斯波真理子研究者が代表と

なり、小児 FH 研究会との合同で執筆してい
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る。 

 

3．脳腱黄色腫症診療ガイドライン案の作成

と遺伝子検査システムの構築 

今年度より「脳腱黄色腫症の実態把握と

診療標準化のためのガイドライン作成」研

究班(平成 27、28 年度難治性疾患等克服研

究事業(難治性疾患等政策研究事業(難治性

疾患政策研究事業))：研究代表者 関島良

樹)が本研究班と合流し、ガイドライン作成、

診断基準の見直し、重症度分類の改訂につ

いて共同して行っていく方針となった。 

 

4．指定難病の疾患啓発活動 

前述の「動脈硬化性疾患予防ガイドライ

ン」の「その他の原発性高脂血症」の章に

家族性Ⅲ型高脂血症、高カイロミクロン血

症、シトステロール血症、タンジール病に

ついての項を設けることとなり、執筆を行

った。また同学会編の「脂質異常症治療ガ

イド 2013 年版」改訂にあたって「低脂血症」

の章に LCAT 欠損症、タンジール病、無βリ

ポ蛋白血症を取り上げるよう働きかけを行

い、執筆を行った。 

 

CD. 研究結果と考察 

1．家族性高コレステロール血症・家族性Ⅲ

型高脂血症・高カイロミクロン血症の予後

実態調査 

 本レジストリコホート設定から 2 年経過

後の 2017 年 12 月時点で 422 例が登録され

た。疾患別内訳は FHホモ接合体 6例、ヘ

テロ接合体 362 例、Ⅲ型 14 例、高カイロ

ミクロン血症 35例であった。 

 FH ホモ症例については、全例でアキレ

ス腱肥厚を認め軟線撮影での厚さの平均値

は右 16.94mm、左 15.7 mmであった。そ

の他の部位の角膜輪が 3 例、腱黄色腫が 2

例、結節性黄色腫が 2 例に認められた。登

録時(治療中)LDL-C平均値は 171.2 mg/dl、

HDL-C は 54.0 mg/dl、TG は 81.2 mg/dl

であった。背景としては、年齢 56.2歳、男

性 16.7%、女性のうち閉経後が 50.0%だっ

た。動脈硬化に関する評価では 12誘導心電

図を確認された 5 例中 3 例(60%)に異常所

見を認め、頸動脈エコー施行 5 例中 2 例

(40%)にNASCET法で70%以上の狭窄を認

めた。ABI は右 1.10、左 1.09 と低下を認

めなかった。心エコー施行 5例中 2例(40%)

で何らかの弁膜症を認めた。冠動脈疾患既

往が 3例(50%)で認められ、その発症年齢は

平均 31.5歳（最低 16歳、最高 47歳）であ

った。そのほかの合併症として、高血圧が

2例(33.3%：降圧薬内服例なし)、糖尿病が

2型 1例(16.7%：血糖降下薬使用なし)、脳

血管疾患が 2 例（33.3%：一過性脳虚血発

作(TIA) 1例、脳梗塞 1例）、末梢動脈疾患

(PAD)が 1例(16.7%)、大動脈弁狭窄症が 2

例(33.3%)、大動脈弁上狭窄が 2 例(33.3%)

であった。治療として、全例でストロング

スタチン（アトルバスタチン 4 例、ピタバ

スタチン 1例、ロスバスタチン 1例）が投

与されていた。5例で LDL-アフェレシスを

定期的に施行されており、平均 2.4 週間毎

の施行頻度だった。スタチン以外の経口薬

は 2 症例で投与されており、エゼチミブ 2
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例、イコサペント酸エチル 1 例、プロブコ

ール 1例であった。遺伝子検査は 4例で施

行され、LDL 受容体遺伝子異常が 4 例、

PCSK9遺伝子異常が 1例であった。 

FH ヘテロ症例については、登録時(治療

中)LDL-C平均値は 140.6 mg/dlであり、日

本動脈硬化学会の定める治療目標値の 100 

mg/dl 未満には到達していなかった。

HDL-Cは 58.1 mg/dl、TGは 102.7 mg/dl

であった。背景として、年齢 52.5歳、男性

41.4%、女性のうち閉経後が 58.2%であっ

た。身長 160.9 cm、体重 60.4 kg、ウエス

ト周囲径 81.9 cmと、肥満を認めなかった。

現在喫煙中症例が 10.4%であった。アキレ

ス腱肥厚の評価に 81.0%で軟線撮影が施行

され、平均値が右 11.3 mm、左 11.3 mmで

あった。動脈硬化に関する評価では 12誘導

心電図を確認された 268例中 40例(15.2%)

に異常所見を認め、頸動脈エコー施行 263

例中 8例(3.1%)に NASCET法で 70%以上

の狭窄を認めた。ABI は右 1.15、左 1.13

と低下を認めなかった。心エコー施行 135

例中6例(1.7%)で何らかの弁膜症を認めた。

冠動脈疾患既往は 47 例(13.1%)で認められ、

その発症年齢は平均 50.9歳(最低 26歳、最

高 75 歳)であった。そのほかの合併症とし

ては、高血圧が 76 例（21.2%）、耐糖能異

常が 33例(9.2%)、糖尿病が 60例(16.8%：

うち 1 型 1 例)、慢性腎臓病(CKD)が 9 例

(2.5%)、脳血管疾患が 15 例（4.2%：うち

TIA 6例、脳梗塞 7例、脳出血 1例）、PAD

が 7例(2.0%)、大動脈弁狭窄症が 6例(1.7%)、

大動脈弁上狭窄が1例(0.3%)に認められた。 

早発性冠動脈疾患の家族歴は 29.1%に、家

族性高コレステロール血症の家族歴は

69.2%に認められた。現在の治療では、

88.8%がスタチンで治療され、さらに58.5%

の症例でスタチン以外の治療を併用してい

た。併用症例のうちエゼチミブが 79.4%、

コレスチミドが 29.2%、プロブコールが

16.7%に使用されていた。遺伝子検査は 71

例(20.4%)で施行され、LDL 受容体遺伝子

異常が 60例(84.5%)、PCSK9遺伝子異常が

11例(15.5%)であった。 

高カイロミクロン血症では、トリグリセ

リド値が未治療時 2426 mg/dl、登録時(治療

中)550.4 mg/dlであった。背景として、年

齢 48.9歳、男性 85.7%であった。身長 167.4 

cm、体重 71.2 kg、BMI 25.4、ウエスト周

囲径 88.9 cmと、腹部肥満を認めた。現在

喫煙中は 25.0%、日常的飲酒習慣ありが

58.8%で週平均 4.9日、1日平均アルコール

摂取量は 36.1 gであった。急性膵炎の既往

を 7例(22.6%)に認めた。そのほかの合併症

として、14.7%に耐糖能異常、40.0%に糖尿

病を認め、32.4%に高血圧、14.3%に CKD

を認めた。冠動脈疾患既往は 3 例(8.6%)で

あった。治療については、25.7%にスタチ

ンが、21.0%にフィブラート（ベザフィブ

ラート・フェノフィブラート）、31.4%にω

-3 系不飽和脂肪酸製剤、17.1%にエゼチミ

ブが投与されていた。遺伝子変異では、LPL

遺伝子異常、APOC2 遺伝子異常、APOA5

遺伝子異常が各 1 例ずつ確認されており、

また代表的な変異以外の異常が 1 例あった。 

Ⅲ型高脂血症では、未治療時検査所見の
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ある 5 例で TC 297 mg/dl、LDL-C 96.4 

mg/dl、TG 702.6 mg/dlであった。背景と

して、年齢 66.9 歳、男性 71.4%であった。

身長 163.8 cm、体重 68.0 kg、BMI 25.3、

ウエスト周囲径 86.1 cmと、腹部肥満傾向

を認めた。日常的飲酒習慣ありが 30.0%で

あった。冠動脈疾患既往は 23.1%で、平均

発症年齢は 63.0 歳だった。合併症として、

30.8%に耐糖能異常、15.4%に糖尿病(すべ

て 2 型)を認め、53.8%に高血圧、15.4%に

CKDを認めた。脳血管疾患既往を持つもの

はいなかった。治療については、30.8%に

スタチンが、71.5%にフィブラート（ベザ

フィブラート・フェノフィブラート）、

28.6%にω-3 系不飽和脂肪酸製剤、21.4%

にエゼチミブが投与されていた。 

今後、さらなる症例の集積と、前向きな

各種イベント発生および死亡の追跡により、

本邦における上記疾患診療の実態を把握す

るとともに、各疾患患者における重症例の

特徴を明らかにし、重点的に介入すべき群

を同定していくことが必要である。 

 

2．診療ガイドラインの作成（家族性高コレ

ステロール血症） 

 日本動脈硬化学会編「2017 年版 動脈硬

化性疾患予防ガイドライン」が刊行された。

FH については「家族性高コレステロール血

症」単独の章となり、上記ガイドラインの

執筆者である本研究班の斯波真理子研究者

が参加し、小児 FH 研究会との合同で作成さ

れた。 

 

3．脳腱黄色腫症診療ガイドライン案の作成

と遺伝子検査システムの構築 

「脳腱黄色腫症の実態把握と診療標準化

のためのガイドライン作成」研究班で行っ

た「脳腱黄色腫症の診療実態に関する全国

調査」の結果をまとめた論文を Journal of 

Human Genetics 誌に投稿し採択された。さ

らに脳腱黄色腫症の診療ガイドライン案を

作成し、日本神経学会にて承認作業を進め

ていただいている。脳腱黄色腫症の遺伝子

検査システムを構築し、研究班のホームペ

ージ（http://www.ctx-guideline.jp/）か

ら依頼できるような体制とした。これらの

活動から、脳腱黄色腫症の疾患啓発を進め、

未診断例を診断しやすい体制を構築するこ

とで、さらなる疾患概念の確立、患者実態

の把握、ひいては治療法の開発へ結び付く

と考えられる。 

 

4．指定難病の疾患啓発活動 

前述の「動脈硬化性疾患予防ガイドライ

ン」の「その他の原発性高脂血症」の章に

家族性Ⅲ型高脂血症、高カイロミクロン血

症、シトステロール血症、タンジール病に

ついて記載された。日本動脈硬化学会編の

「脂質異常症治療ガイド 2013 年版」改訂に

あたって「低脂血症」の章に LCAT 欠損症、

タンジール病、無βリポ蛋白血症について

記載され、2017 年 3 月に刊行された。広く

一般医家に参照されるガイドで紹介するこ

とによって、これら希少な疾患の認知度が

高まり、今後の適切な診断に結び付くこと

が期待できる。またそれによって診断例が
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増加することで、詳細な疾患概念の確立、

症例の蓄積、より適切な重症度分類の設定

につながると考えられる。 

 

 

F. 健康危険情報 

特になし 

G. 研究発表 

特になし 

H. 知的財産権の出願・登録状況（予定を含

む）。 

1. 特許取得 なし 

2. 実用新案登録 なし 

3.  その他 なし 

 


