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研究要旨 

指定難病である家族性高コレステロール血症（FH）（ホモ接合体）、LCAT欠損症、シ

トステロール血症、タンジール病、原発性高カイロミクロン血症、脳腱黄色腫症、無β

リポタンパク血症、家族性低βリポタンパク血症１（ホモ接合体）の8疾患を中心に、

難病診療体制の構築、診断精度の向上、診療ガイドライン策定を、学会横断的オールジ

ャパン体制で取り組んできた。またレジストリ研究（PROLIPID研究）を発展させ難病

患者の全例登録を目指すとともに、難病等患者データベースの利活用、さらには逆にP

ROLIPID研究の成果を還元する(臨床像や資料実態、予後に関するデータの解析・報

告)。研究班独自のホームページ（HP）の機能拡充や患者会との連携、学会シンポジウ

ム等での発表を通じて情報発信・普及啓発を行った。家族性高コレステロール血症やシ

トステロール血症の患者会の開催や関連学会HPとのリンク、さらには研究班公式SNS

を通じて正しい情報発信行った。小児慢性特定疾患と成人難病との齟齬がある家族性

高コレステロール血症ヘテロ接合体を始め、その他疾患についても移行期医療の推進

を目指し、疫学研究を継続するとともに都道府県とも連携し移行期医療支援体制整備

事業の円滑な遂行に寄与し、和文総説に加えて英文総説を公表した。また、これらの指

定難病に関するレジストリ研究（PROLIPID研究）を推進し、令和5年度末時点で目標

である1,000例を超え合計1,161例が登録され最長で約8年半のフォローアップも継続

している。また、研究班HPのアップデートを行い、医療従事者だけでなく一般からの

問い合わせにも対応した窓口を開設し運用を開始し、多くの問い合わせに班員が対応

した。さらには、研究班SNS（Facebook）ページを開設し、担当する難病に関する情

報提供を継続している。難病情報センターの疾患に関する患者向け療養上の注意点の

更新作業を全8疾患について行った。令和3年度～5年度にわたり日本動脈硬化学会総

会・学術集会において研究班主催のシンポジウムを開催、家族性高コレステロール血症

に関するセミナーを本研究班および日本動脈硬化学会との共催で開催した。家族性高

コレステロール血症およびシトステロール血症の患者会を開催し、疾患についての最

新情報の発信・共有を行ったまた、難病データベースを活用した研究を遂行し、家族性

高コレステロール血症（ホモ接合体）に関して英文論文を発表した。世界的にも類を見

ないデータ数での家族性高コレステロール血症（ホモ接合体）に関するデータが公表さ

れこれにより本症の適切な診断・治療に関して世界的にも情報提供などの波及効果が

期待される。また、指定難病に関する遺伝子パネル解析を遂行し、関連する報告を行っ

た。本分野における小児期から成人期への移行期医療の課題に関する英文総説を執筆

し発表した。小児および青年ヘテロ接合体性家族性高コレステロール血症スクリーニン

グについて、香川県での取り組みから本症における診断基準改定の妥当性が検証される

とともに、費用対効果に関するデータも公表した。 
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A. 研究目的 

1. 難病診断精度の向上 

 指定難病である家族性高コレステロール血症

（FH）（ホモ接合体）、LCAT 欠損症、シトステロ

ール血症、タンジール病、原発性高カイロミクロン

血症、脳腱黄色腫症、無βリポタンパク血症、家族

性低βリポタンパク血症１（ホモ接合体）はそれぞ

れ遺伝性の希少疾患である。希少であるが故に正

確な診断に必要な情報である、遺伝子変異の情報

やその表現型に関する情報が希少であった。従っ

て診断に必要な遺伝子パネル解析に関する研究を

遂行するとともに、病原性変異情報の収集を行い、

また疫学研究としてのレジストリ研究も活用する

ことによりより精密な診断基準を策定・改訂する

などすることでこれら疾患の診断制度の向上を目

指すものである。また診断・治療に必須だが未保険

収載項目 について 保険収載に向けた解決策を講

じる。難病医療水準の向上を図るとともに、次期診

断基準・や臨床調査個人票の改定時期を見据えた

改善案を準備するとともに関連学会と連携しなが

ら診療ガイドラインの策定を目指す。 

2. 難病疫学研究 

前述のように、これらの指定難病はいずれも希

少であり故に臨床データさらには遺伝子のデータ

なども包括的にかつ全国にわたり集積すべきであ

る。このような観点から我々はレジストリ研究

（PROLIPID）研究を開始し、これらの希少疾患の臨

床データのみならず遺伝学的背景についての情報

も全国において収集することを目的とする。この

ような希少疾患に関するレジストリ研究について

は国内はもとより海外の患者に対する正確な診

断・治療に資すると考えられプロトコール論文を

英文で報告するとともに、成果についても英文雑

誌への発表を予定する。また、難病等患者データベ

ースを用いた研究として、家族性高コレステロー

ル血症（ホモ接合体）についての研究を遂行し、本

症の診療の実態を明らかとするとともに、動脈硬

化性合併症に関する関連因子を検討する。 

3. 診療提供体制の構築/普及啓発 

これら希少難病は、その診療体制が全ての地域

で十分であるとは言えない状況であった。そこで、

診療提供体制の構築・その普及啓発を目的として、

関連学会シンポジウム等での疾患啓発・関連学会

HPとのリンク・研究班 HPでの問い合わせ窓口の設

置・研究班 HPでの患者向け療養上の注意点の公開・

疫学研究成果公開・研究班 SNS による正しい情報

発信・患者会の開催や参加・市民公開講座の開催を

予定する。 

4. 移行期医療推進 

これらの難病は全て遺伝性疾患であり、その症
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候は幼少期から出現するものが多い。一方で幼少

期に診断されずに成人期に至り診断される症例も

あり、また成人期になり顕性化する合併症も多い

ことから小児期から成人期にかけてシームレスに

診断・治療が行われる体制の構築が望ましい。また、

疾患によっては小児慢性特定疾患に指定されてい

るものもあり、これらの制度上のギャップをいか

にスムーズに埋めて患者およびその家族に安心し

て医療を受けて頂けるかというのも課題であると

考える。従ってこれら疾患領域における移行期医

療推進を目指し、これら疾患の中で最も頻度の高

い FH における小児期および青年期の FH マススク

リーニング研究を行い、効率的なスクリーニング

法の開発を目指す。また、小児慢性特定疾病と成人

指定難病の ギャップが存在する疾患に関する移

行医療支援を行う。具体的にはアポリポタンパク 

A 1 欠損症の難病指定を目指す。研究班において担

当疾患全てにおいて現状の課題を整理し 各都道

府県と協議し対応する。 

 

B. 研究方法 

1. 遺伝子パネル解析開発および病原性遺伝子変

異情報の収集 

金沢大学循環器内科で開発運用されている本 

研究班の関与する 8 疾患の原因遺伝子をカバーす

るパネル解析スキームを利用し、班員の所属研究

機関やその関連施設での症例の解析を進める。解

析した遺伝子変異の病原性の判定に関する研究も

進めるとともに、判定の結果病原性であるとされ

た遺伝子変異情報について整理し報告する。これ

に伴い令和 4 年度より遺伝学的検査が保険収載さ

れた 4疾患（家族性高コレステロール血症・原発性

高カイロミクロン血症・無βリポタンパク血症・家

族性低βリポタンパク血症１ホモ接合体）および

既に収載されているタンジール病に関しての検査

結果の解釈に資する。また、これらの解析結果につ

いては後述の PROLIPID（レジストリ）研究にも反

映させ、遺伝型・表現型の関連解析も予定する。 

 

2. 疫学研究（PROLIPID 研究） 

令和 4 年度に家族性低βリポタンパク血症１ホ

モ接合体についてもレジストリに追加できるよう

になった。本研究の特徴の一つとして、遺伝学的検

査結果も収集する点が挙げられる。これにより臨

床情報に留まることなく遺伝的背景についても情

報を集積し、疾患の予後との関連を全国調査する。

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 CDR、または USBにて収集し、データマネ

ジメント担当者が REDCapに情報入れる。 

 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。 

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、角膜混濁、肝腫大、脾腫、末梢神経障害、

浮腫、オレンジ色の特徴的な扁桃腫大、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)、遊離コレステロール、FC/CE 比、

血糖値、インスリン、HOMA-IR、insulinogenic index、

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、
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その他）、白血球、赤血球、Ht、Plt、総ビリルビン、

有棘赤血球の存在、赤血球形態異常、直接ビリルビ

ン、TSH、free T3、freeT4、シトステロール、コレ

スタノール、ラソステロール、カンペステロール、

ビタミン A, D, E, K）、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、白内障、慢性の下痢、骨

粗鬆症、新生児~乳児期の遷延性黄疸・胆汁うっ滞、

神経症状、関節炎、出血傾向、脂肪便、網膜色素変

性、視野狭窄、夜盲、視力低下、運動失調、痙性麻

痺)、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（LDLR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、シトステロール血症

遺伝子変異（ABCG5、ABCG8）、脳腱黄色腫症遺伝子

変異（CYP27A1）、LCAT 欠損症遺伝子変異（LCAT）、
タンジール病遺伝子変異（ABCA1）、無βリポ蛋白血

症遺伝子変異（MTTP）、低ベータリポ蛋白血症遺伝

子変異（APOB））、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。また本研究はヒトゲノム・遺伝子

解析研究に関する倫理指針、人を対象とする医学

系研究に関する倫理指針で定めた倫理規定等を遵

守するとともに、国立循環器病研究センター倫理

員会で承認されている。なお、2015年より運用開始

し、令和5年度末時点で合計1,161例が登録され、最

長で約8年半の追跡中でありその追跡率は50％程

度である。今度追跡率の向上を図る予定である。 

 

3. 難病等患者データベースを用いた研究 

担当 8疾患のうち最も頻度の高いホモ FHに関し

て、難病等患者データベースを用いて本疾患の診

断・治療・予後に関する調査を行う。調査項目は生

年月日、性別、出生市区町村、家族歴、発症年月、

介護認定、要介護度、生活状況、身長、体重、脈拍、

拡張期血圧、収縮期血圧、皮膚黄色腫（＋出現時期）、

腱黄色腫（＋出現時期およびアキレス腱の厚さ）、

弁疾患（有り無し、種類、手術の有無）、冠動脈疾

患（有り無し、罹患枝数、PCI の有無、CABG の有

無）、大動脈瘤（有り無し、大動脈瘤の部位、手術

の有無）、閉塞性動脈硬化症（有り無し、Fontaine

分類）、頸動脈硬化症（有り無し、平均 IMT）、角膜

輪の有無、頸部雑音の有無、心雑音の有無、検査年

月日（未治療時、薬物治療時、LDLアフェレシス治

療前、LDL アフェレシス治療後）、総コレステロー

ル（未治療時、薬物治療時、LDLアフェレシス治療

前、LDLアフェレシス治療後）、LDLコレステロール

（未治療時、薬物治療時、LDLアフェレシス治療前、

LDLアフェレシス治療後）、HDLコレステロール（未

治療時、薬物治療時、LDLアフェレシス治療前、LDL

アフェレシス治療後）、トリグセリド（未治療時、

薬物治療時、LDLアフェレシス治療前、LDLアフェ

レシス治療後）、LDL 受容体活性（未治療時、薬物

治療時、LDLアフェレシス治療前、LDLアフェレシ

ス治療後）、遺伝子検査実施の有無、遺伝子変異の

有無・種類、鑑別診断、診断のカテゴリー、症状の

概要・経過・特記すべき事項など、LDLアフェレシ

ス治療（有無、回数、開始年月日）、スタチン治療

（有無、薬剤名、用量、治療効果）、レジン治療（有

無、薬剤名、用量、治療効果）、プロブコール治療

（有無、薬剤名、用量、治療効果）、エゼチミブ治

療（有無、薬剤名、用量、治療効果）、抗凝固剤・

抗血小板剤（有無、薬剤名、用量、治療効果）、そ

の他の薬剤（有無、薬剤名、用量、治療効果）、記

載年月日、とする。 

解析は 

・本症の上記各調査項目の平均値もしくは中央値、

割合、期間、薬剤投与量、治療期間を評価する。 

・本症の合併症（皮膚黄色腫、腱黄色腫、弁疾患、
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冠動脈疾患、大動脈瘤、閉塞性動脈硬化症、頸動脈

硬化症、角膜輪の有無、頸部雑音の有無、心雑音の

有無）の関連因子を、ロジスティック回帰分析で解

析する（上記すべての調査項目）。 

・遺伝子検査実施の割合、変異の有無の割合、変異

の有無ならびに種類別に症候出現時期や本症合併

症（皮膚黄色腫、腱黄色腫、弁疾患、冠動脈疾患、

大動脈瘤、閉塞性動脈硬化症、頸動脈硬化症、角膜

輪の有無、頸部雑音の有無、心雑音の有無）の割合、

各薬物治療の効果を比較する（カイ二乗検定およ

び分散分析）。 

 

4. 疾患啓発 

関連学会でのシンポジウムや患者会への参加や

講演、市民公開講座を開催し、疾患の啓発活動を行

う。前期班において研究班HPを作成し運用を開始

したが、医療従事者や患者からの問い合わせ窓口

を作成する。また、研究班HPに患者向けの療養上の

注意点を公開するともに、研究班SNSページを開設

し、疾患についての正しい情報を発信する。また、

疾患に関する個々の研究を通じて疾患啓発を行う。 

 

5. 移行期医療推進 

5-1. Young FH コホート研究（東京大学） 

東京大学では以前より新入生健診でLDL-C測定

を行なっており（新入生対象、毎年約3,000

人）、平成25年度から、若年成人高LDL-C血症の

うち同意を得られたものを対象に、FH遺伝子変異

を解析し、LDL-C健診測定のFH診断における有用

性を継続的に検討している。また若年成人（20歳

前後）の遺伝子診断されたFHの特徴と現行の診断

基準の蓋然性についての検討を行う。 

5-2. 小児生活習慣病予防健診を活用した家族 

性高コレステロール血症の早期診断と継続的支援

のための保健と医療の連携モデル構築（香川大学） 

平成 29年度から香川県小児生活習慣病予防健診

（10歳児童が対象、毎年 8,000名が受診）を実施、

LDL≧140 mg/dLを示した児童に対して、医療機関

への受診を勧奨している。平成 31年度からはAMED: 

成育疾患克服等総合研究事業―BIRTHDAY に採択さ

れ、小児予防健診で LDL≧140 mg/dL 以上 10 歳小

児に遺伝学的検査を行いさらにリバースカスケー

ドスクリーニングにより親の世代も早期診断・治

療を行う地域医療連携モデルの構築を目指す。 

 

C & D. 研究結果と考察 

1. 遺伝子パネル解析開発および病原性遺伝子変

異情報の収集 

金沢大学循環器内科で開発運用されている本研

究班の関与する 8 疾患の原因遺伝子をカバーする

パネル解析スキームを利用し、班員の所属研究機

関やその関連施設での症例の解析を進めた。令和 3

年～令和 5 年度には合計 1,152 例の解析を行い、

そのうち 20例の本研究班に関連した指定難病の診

断に至った（資料 1）。これらの過程で、本研究班

担当疾患の新規病原性変異あるいはユニークな表

現型を呈する症例を数多く報告した（資料 2―9）、

これらの疾患の遺伝学的検査後の、病原性変異か

どうかの判定において寄与するとともに、遺伝型・

表現型関連解析の基礎データとしての活用が期待

される。 

 

2．疫学研究（PROLIPID 研究） 

 PROLIPID研究は、本研究班が扱う希少難病の研

究の発展のために開始されたが、世界的にみても

このような疾患におけるレジストリ研究は希少で

あり、成果は国内にとどまらず世界に発信すべき

ものである。このような視点から、本レジストリ研

究に関するプロトコール論文を英文雑誌へと発表

した（資料10）。また令和3年度に新たに難病指定

された、家族性低βリポタンパク血症１ホモ接合

体についてもレジストリ研究として登録ができる

ようレジストリを調整した。 

 現状では合計1,161例の登録が完了し、約半数で

8年半のフォローアップも終了し、臨床的イベント

データの集積も進んでいる。希少難病の大規模レ

ジストリは世界的にも大変貴重なデータであり、

今後各疾患毎に必要な解析を予定する。 

 

3. 難病等患者データベースを用いた研究 

担当 8疾患のうち最も頻度の高いホモ FHに関し

て、難病等患者データベースを用いて本疾患の診

断・治療・予後に関する調査を行い、本邦における

診断・治療の実態を明確とした（資料 11）。本研究

では診断の年齢が平均 27歳と遅く、冠動脈疾患に

70％が罹患していること、さらには現状の治療実

態が明確となり、今後の本症に対する診療の実態

を知るうえでの貴重な参考資料となる。 

 

4. 疾患啓発 

担当8疾患に関して英文総説を発表した（資料

12-19）。令和3年～5年に開催された日本動脈硬化

学会総会・学術集会において本研究班主催のシン

ポジウムが開催され、研究班で扱う難病について

の症例報告やその診断・治療に関する議論が行わ

れた。多くの医療従事者が本研究班の担当する難

病についての最新の知識を共有することができた

（資料20）。また、FH Awareness Dayセミナーと

して、令和4年度および令和5年度に家族性高コレ

ステロール血症に関するセミナーを開催した（資

料21）。小児期からの診断や治療の重要性について

議論され、疾患についての啓発を行った。また、令

和4年度および令和5年度にシトステロール血症患
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者の集いを開催し、本研究班主催の市民公開講座

を開催した（資料22）。また、疾患啓発の一環とし

て、研究班HPにおいて、医療従事者向けの各疾患の

英文総説・和文総説の公開とともに、一般の患者様

やそのご家族様からの問い合わせにも対応する窓

口を設置した（資料23）。令和５年度には医療従事

者からの問い合わせ33件、一般の問い合わせが11

件あり、うち1件では新規の難病診断に至った。難

病情報センターHPの疾患に関する解説（病気）の更

新作業を行い、担当する全8疾患について改訂した

（資料24～資料31）。また、各疾患の研究および疾

患啓発として、それぞれ学会発表・和文論文発表・

英文論文発表を行った（資料32～資料41） 

 

5. 移行期医療推進 

Young FH コホート研究（東京大学） 

東京大学では以前より新入生健診でLDL-C測定

を行なっており（新入生対象、毎年約3,000人）、

平成25年度から、若年成人高LDL-C血症のうち同意

を得られたものを対象に、FH遺伝子変異を解析し、

LDL-C健診測定のFH診断における有用性を継続的

に検討している。また若年成人（20歳前後）の遺伝

子診断されたFHの特徴と現行の診断基準の蓋然性

についての検討を行い、1回の測定よりも複数回の

測定値で判定することが望ましいことや、現状で

の成人の診断基準を若年成人に当てはめた場合に、

感度が低下することなどが報告された。 

小児生活習慣病予防健診を活用した家族性高コレ

ステロール血症の早期診断と継続的支援のための

保健と医療の連携モデル構築（香川大学） 

平成29年度から香川県小児生活習慣病予防健診

（10歳児童が対象、毎年8,000名が受診）を実施、

LDL≧140 mg/dLを示した児童に対して、医療機関へ

の受診を勧奨している。研究開始後香川県下の多

くの医療施設と拠点病院との連携や、保健指導の

モデリングが進むとともに、実際に4年間で新規の

小児FHが150例以上、さらにはリバースカスケード

スクリーニング（小児を発端としてその親の世代

の診断）として150例以上の新規成人FHの診断に至

った。 

 これらの本研究班成果はいずれも令和4年度に

改訂予定であるFHの診断基準・ガイドラインに根

拠として採用され（資料42、資料43）、移行期医療

の推進のみならず正確な診断にも寄与しうる。 

 本分野における移行期医療について、課題を明

確とした総説を発表した（資料44）。 

 

6. 班会議 

前述の研究結果については年に 2 回実施される

全体班会議で討議・承認されたものである。班会議

の会議次第は資料 45 のとおりである。 

また、班独自のホームページ（nanbyo-lipid.com）

を作成し、令和元年 7 月にアクセスできるように

なった。 

 

E．結論 

 以上のように、原発性脂質異常症において、難病

診断精度の向上・難病疫学研究・診療提供体制の構

築/普及啓発・移行期医療推進という大きな目的を

達成するべく多くの成果をあげることができた。 

 

Ｆ. 研究発表 

1. ホモFH 
（学会等講演） 
1) Sachiko Okazaki. Early diagnosis and t
reatment of familial hypercholesterolemia in
 young adults“ The 19th International Sympo
sium on Atherosclerosis (ISA)（2021年10月24日
-27日 Kyoto, Japan (virtual)） 
2) Minamino T. Universal Screening for Fa
milial Hypercholesterolemia in Children in K
agawa.ISA 2021 Pediatric Familial Hyperchole
sterolemia Satellite Symposium. 「Screening o
f Pediatric FH, when and how? 」2021.10.22 
3) Harada-Shiba M, Familial hypercholeste
rolemia and PCSK9 inhibitor. ISA 2021, Lunch
eon Seminar 6, 2021年10月24日～27日, Kyoto, 
Japan. 
4) Harada-Shiba M, Next steps after the g
lobal call to action. Roundtable session hos
ted by the WHF,FH Europe and EAS at the89th 
EAS Congress, 2021年5月30日～6月2日, Web開催 
5) Yu Kataoka, Sayaka Funabashi, Mika Hor
i, Masatsune Ogura, Takahito Doi, Ryo Nishik
awa, Kosaku Tsuda, Teruo Noguchi, Mariko Har
ada-Shiba IAS-defined Severe FH as a Very Hi
gh-risk Target Requiring More Intensive Lipi
d-Lowering Management for their Primary Prev
ention of Atherosclerotic Cardiovascular Dis
ease  The 19th International Symposium on A
therosclerosis (ISA)（2021年10月24日-27日 Ky
oto, Japan (virtual)） 
6) Nagahara K, Tada H, Mizuno K, Hasegawa
 Y, Dobashi K.  Genetic Analysis in FH chil
dren.  The 19th international symposium on 
atherosclerosis (10/24-27/2021, Kyoto) S35,
 “Pediatric” familial hypercholesterolemia 
(FH) in children and young adults 
7) Ogura M and McGowan M. Symposium 1: Aw
areness of Familial Hypercholesterolemia. T
he 19th International Symposium on Atheroscl
erosis (ISA 2021). Kyoto. Oct 25, 8:40-10:10.
 国際会館アネックスホールでHybrid開催（現地開
催＋WEB配信） 
8) Ogura M. Latest Data on siRNA against 
PCSK9. International Congress on Lipids and 
Atherosclerosis 2021. Seoul, South Korea Sep
 11. Webで発表 
9) Ogura M. Awareness of Familial Hyperch
olesterolemia in Japan. The 19th Internation
al Symposium on Atherosclerosis (ISA 2021). 
Kyoto. Oct 25, 8:40-10:10. 国際会館アネック
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スホールでHybrid開催（現地開催＋WEB配信） 
10) Ogura M, Harada-Shiba M, Masuda D, Ara
i H, Bujo H, Ishibashi S, Daida H, Koga N, O
ikawa S, Yamashita S. On behalf of the FAME 
Study Group. Factors Associated with Carotid
 Atherosclerosis and Achilles Tendon Thickne
ss in Japanese Patients with Familial Hyperc
holesterolemia: A Subanalysis of the Familia
l Hypercholesterolemia Expert Forum (FAME) S
tudy (Poster Session). The 19th Internationa
l Symposium on Atherosclerosis (ISA 2021). K
yoto. 
11) Hirowatari Y, Ogura M, Manita D, Horiu
chi M, Harada-Shiba M. Characteristics of HD
L Subfraction Separated by Anion-Exchange Li
quid Chromatography and Comparison between C
hromatographic Patterns and Cholesterol Effl
ux Capacity with Familial Hypercholesterolem
ia (Poster Session). The 19th International 
Symposium on Atherosclerosis (ISA 2021). Kyo
to. 
12) Marta Futema, Shizuya Yamashita Scree
ning of pediatricFH, when and how?  ISA2021
 Pediatric Familial Hypercholesterolemia Sat
ellite Symposium (October 22, 2021, Kyoto & 
Web) 
13) Shizuya Yamashita, Daisaku Masuda, Mar
iko Harada-Shiba, Hidenori Arai, Hideaki Buj
o, Shun Ishibashi, Hiroyuki Daida, Nobuhiko 
Koga, Shinichi Oikawa, FAME Sudy Group Effec
tiveness and safety of lipid-lowering drug t
reatments in Japanese patients with familial
 hypercholesterolemia (FH): FAME Study  第53
 回日本動脈硬化学会総会・学術集会(2021年10月2
3-24日、国立京都国際会館&web) 
14) Ryo Naito, Hiroyuki Daida, Daisaku Mas
uda, Mariko Harada-Shiba, Hidenori Arai, Hid
eaki Bujo, Shun Ishibashi, Nobuhiko Koga, Sh
inichi Oikawa, Shizuya Yamashita, FAME Sudy 
Group.  Relation of serum lipoprotein (a) t
o lipid profiles and atherosclerotic disease
s in Japanese patients with heterozygous fam
ilial hypercholesterolemia (FH): From the FA
ME Study 第53 回日本動脈硬化学会総会・学術集
会(2021年10月23-24日、国立京都国際会館&web)  
15) Kota Matsuki, Mariko Harada-Shiba, The
 CACHE investigators Association of familia
l hypercholesterolemia with levels of serum 
lathosterol and campesterol: The CACHE study
 FH analysis The 19th International Symposi
um on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, 
Kyoto) 
16) Takeshi Okada, Masahiro Koseki, Makoto
 Nishida, Takashi Omatsu, Katsunao Tanaka,Hi
royasu Inui, Jiuyang Chang, Kotaro Kanno, Ay
ami Saga, Tohru Ohama, Mitsuaki Ishihara,Tak
eshi Kujiraoka, Hiroaki Hattori, Daisaku Mas
uda, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakata Targ
eted exon sequencing of 36 lipid-related gen
es in patients with clinically diagnosed fam
ilial hypercholesterolemia The 19th Interna
tional Symposium on Atherosclerosis (October
 24-27, 2021, Kyoto) 

17) Ryo Naito, Hiroyuki Daida, Daisaku Mas
uda, Mariko Harada-Shiba, Hidenori Arai, Hid
eaki Bujo, Shun Ishibashi, Nobuhiko Koga, Sh
inichi Oikawa, Shizuya Yamashita Associatio
ns of Lp(a) with other lipid profiles and ca
rdiovascular disease in Japanese patients 
with heterozygous familial hypercholesterole
mia: Familial Hypercholesterolemia Expert Fo
rum (FAME) Study The 19th International Sym
posium on Atherosclerosis (October 24-27, 20
21, Kyoto) 
18) Takeshi Okada, Masahiro Koseki, Makoto
 Nishida, Takashi Omatsu, Katsunao Tanaka, H
iroyasu Inui, Jiuyang Chang, Kotaro Kanno, A
yami Saga, Tohru Ohama, Mitsuaki Ishihara, T
akeshi Kujiraoka, Hiroaki Hattori, Daisaku M
asuda, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakata Ta
rgeted Next-generation Sequencing of 36 Lipi
d-Related Genes in Patients with Clinically 
Diagnosed Familial Hypercholesterolemia AHA
 Scientific Sessions 2021 (November 13-15,20
21, On-demand) 
19) 岡崎 佐智子, 高瀬 暁, 久保田 みどり, 
田中 督記, 網谷 英介, 高梨 幹生, 李 騁騁, 石
 婧璇, 能登 洋, 飯塚 陽子, 柳元 伸太郎, 門脇
 孝, 山内 敏正, 岡崎 啓明：「動脈硬化性疾患予
防のための若年成人健診LDL-Cスクリーニングの
有用性」第64回日本糖尿病学会年次学術集会（202
1年5月20-22日 富山（virtual）） 
20) 岡崎 啓明：「若年の高コレステロール血症
は動脈硬化ハイリスク:診断と治療の進め方」明日
へのシンポジウム 2 「脂質異常症の疑問を解決す
る」第53回日本動脈硬化学会総会（2021年10月23・
24日 京都（virtual）） 
21) 岡崎 啓明：「糖尿病と高尿酸血症:リスク
と介入の基本」高血圧・循環器病予防療養指導士セ
ミナー第53回日本動脈硬化学会総会（2021年10月2
3・24日 京都（virtual）） 
22) 岡崎 佐智子、高瀬 暁、田中 督記、久保田
 みどり、網谷 英介、高梨 幹生、李 騁騁、石 婧
璇、能登 洋、飯塚 陽子、柳元 伸太郎、門脇 孝、
山内 敏正、岡崎 啓明：「動脈硬化性疾患予防のた
めの若年成人 LDL- コレステロール健診の意義」
第53回日本動脈硬化学会総会（2021年10月23・24日
 京都（virtual）） 
23) 岡崎啓明：「意外に身近な原発性脂質異常
症」2021年6月29日 CVRM EXPERT Seminar（於：東
京） 
24) 岡崎啓明：「動脈硬化予防のための若年期
からのコレステロール管理」2021年7月6日 動脈
硬化性疾患予防講演会（於：東京） 
25) 岡崎啓明：「脂質管理の新たな治療戦略20
21年3月26日 Kowa Webカンファレンス（於：岐阜
（virtual）） 
26) 岡崎啓明：「cholesterol x years: 家族性
高コレステロール血症の早期診断・早期治療」202
1年3月17日 代謝・循環器疾患 学術講演会（於：
東京） 
27) 小倉正恒. 高LDL-C血症患者に潜むコレス
テリルエステル蓄積病を見つける！治す！ 第12
4回日本小児科学会学術集会 教育セミナー21 2
021年4月17日. 京都市内ホテルからWEB配信 
28) 小倉正恒. 職場で高LDL-C血症の相談を受
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けたら～効率よくFHを見逃さないためのポイント
～．第53回日本動脈硬化学会総会・学術集会 合同
シンポジウム6（日本産業衛生学会）職場における
動脈硬化性疾患（過労死）予防と産業医の役割 2
021年10月24日．京都府京都市（現地開催＋WEB配信） 
29) 小倉正恒. 高LDLコレステロール血症に潜
むライソゾーム酸性リパーゼ欠損症．第35回日本
小児脂質研究会 ランチョンセミナー．（WEB配信） 
30) 小倉正恒、斯波真理子、増田大作、荒井秀
典、武城英明、石橋俊、代田浩之、古賀伸彦、及川
眞一、山下静也．家族性高コレステロール血症にお
ける頚動脈硬化とアキレス腱の厚さに関連する因
子：Familial Hypercholesterolemia Expert Foru
m (FAME) 研究サブ解析．第53回日本動脈硬化学会
総会・学術集会 一般演題（Moderated Poster Se
ssion 11. FH） 2021年10月24日．京都府京都市
（現地開催＋WEB配信） 
31) 多田隼人 シンポジウム7. 循環器疾患予
防のリスク管理の現状 家族性高コレステロール
血症における高LDL-C血症暴露蓄積の心血管疾患
に及ぼす影響 第69回日本心臓病学会学術集会 米
子Sep 17-19, 2021 
32) 多田隼人 シンポジウム3. 高コレステロ
ール血症および末梢動脈疾患に対するLDLアフェ
レシス治療の新たな知見 分子標的薬時代のFHホ
モ接合体に対するLDLアフェレシス治療・PROLIPID
研究について 第42回日本アフェレシス学会学術
大会 東京 Oct 16-17, 2021 
33) 多田隼人 明日へのシンポジウム2. 脂質
異常症の疑問を解決する 意外と知らないFH類似
疾患とpolygenic FH：鑑別とその治療について 第
53回日本動脈硬化学会総会・学術集会 京都 Oct 
23-24, 2021 
34) 多田隼人、岡田寛史、野村章洋、野原 淳、
高村雅之、川尻剛照. ロミタピドを含む集学的LDL
-C低下療法により動脈硬化進行抑制が得られたホ
モ接合体性家族性高コレステロール血症の小児例.
 第53回日本動脈硬化学会総会 Oct 23-24, 2021 
(京都) 
35) 多田隼人. 難治性FH：FHの個別化医療につ
いて. 第1回難治性FHセミナー  May 29, 2021（We
b） 
36) 多田隼人. 見逃していませんか？家族性高
コレステロール血症～スクリーニング・遺伝子診
断・個別化医療～. CVIT-TVインターベンション医
が知っておくべき家族性高コレステロール血症診
療のコツ Aug 20, 2021 (Web) 
37) 多田隼人. 本邦と欧州における診断基準の
比較について. 第2回難治性FHセミナー  Nov 13,
 2021（Web） 
38) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症診
療を見直す：北陸プラス家族性高コレステロール
血症レジストリー研究. 北陸プラス家族性高コレ
ステロール血症（FH）レジストリー講演会 Nov 19,
 2021 (金沢） 
39) 松木恒太、斯波真理子、The CACHE Invest
igators 家族性高コレステロール血症とコレス
テロール合成・吸収マーカーの関連：CACHE研究FH
解析 第53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会(2
021年10月23-24日、国立京都国際会館&web) 
40) 岡田健志、小関正博、西田 誠、尾松 卓、
田中克尚、乾 洋勉、冠野昂太郎、嵯峨礼美、大濱
 透、石原光昭、鯨岡 健、服部浩明、増田大作、

山下静也 次世代シーケンサーを用いた家族性高
コレステロール血症患者における脂質関連36遺伝
子の遺伝子変異解析 第53 回日本動脈硬化学会
総会・学術集会(2021年10月23-24日、国立京都国際
会館&web) 
41) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の
8疾患 第35回小児脂質研究会 （2021年11月19-2
0日（Web開催）） 
42) 土井貴仁, 片岡有, 野口暉夫, 斯波真理子,
 急性冠症候群既往の家族性高コレステロール血
症ヘテロ接合体患者における予後の性差に関する
検討, 第53回日本動脈硬化学会総会・学術集会, 
ポスター発表, 2021年10月23日～24日, 京都 
43) 斯波真理子 明日へのシンポジウム 新規
技術による脂質低下薬の開発、第53回日本動脈硬
化学会総会・学術集会、2021年10月23日～24日, 京
都 
44) 小関正博, Frederick Raal, Daniel Gaude
t, 藤井直彦, 川尻剛照, 大坪義彦, 柳光司, Sha
zia Ali, Poulabi Banerjee, Kuo-Chen Chan, Na
gwa Khilla, Robert Pordy, Yi Zhang, 斯波真理
子, 家族性高コレステロール血症ホモ接合体の日
本人患者におけるエビナクマブの長期安全性と有
効性の検討, 第53回日本動脈硬化学会総会・学術
集会, 2021年10月23日～24日, 京都 
45) 山岡誠, 道倉雅仁, 小倉正恒, 細田公則, 
斯波真理子, 家族性高コレステロール血症患者に
おけるLipoprotein(a)とアキレス腱厚との関連性,
 第53回日本動脈硬化学会総会・学術集会, 2021年
10月23日～24日, 京都 
46) 平川晋也, 花房規男, 石森勇, 和田篤志, 
大久保淳, 岩本ひとみ, 中永士師明, 佐藤元美, 
太田秀一, 清島真理子, 横山陽子, 伊藤孝史, 草
生真規雄, 王子聡, 村上淳, 土谷健, 斯波真理子,
 山路健, 松尾秀徳, 日本アフェレシスレジスト
リについて～REDCap-SaaSを利用したデータ登録
システムの構築～, 第42回日本アフェレシス学会
学術大会, 2021年10月16日～17日, 東京 
47) 槇野久士, 玉那覇民子, 松原正樹, 肥塚諒,
 小川浩司, 細田公則, 斯波真理子, FHにおけるL
DLアフェレシス治療のポジショニング～COVID-19
感染禍における考察も含めて, 第42回日本アフェ
レシス学会学術大会, シンポジウム, 2021年10月
16日～17日, 東京 
48) 杉本紀人, 林淳祐, 船木涼平, 保積恵美, 
和田郁人, 斯波真理子, 和田俊一, 浦田秀仁, プ
ロドラッグ型ホスホトリエステル修飾を導入した
Gapmer核酸の合成とその評価, 日本核酸医学学会
第6回年会, ポスター発表, 2021年6月27日～29日,
 Web 
49) Harada-Shiba M, Kokame K, Kakuni M, Wa
da F. Development of nucleic acid drugs and 
model animals, 第43回日本血栓止血学会学術集
会, シンポジウム1, 2021年5月28日~31日, Web 
50) 山下静也 3．デイスカッション（診断に難
渋している症例相談など） 第1回難治性FH Web S
eminar（2021年5月29日、Web開催） 
51) 山下静也 特別講演 小関正博 「家族性
高コレステロール血症の最前線ーFHのその常識、
もしかして非常識？−」 第2回Senshu FH Network
（2021年8月7日） 
52) 山下静也 もしかしてあなたも？ 家族性
高コレステロール血症 NHKきょうの健康 徹底



9 

 

対策！ 動脈硬化（4）（2021年10月7日放送） 
53) 山下静也 本邦におけるFHの実態調査（FA
ME Study)  第2回難治性FH Web Seminar（2021年
11月13日、Web開催） 
54) 第54回日本動脈硬化学会学術大会 シンポ
ジウム4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：行列
のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタデ
ィ 座長 島野仁、斯波真理子 
55) 槇野久士，肥塚諒，玉那覇民子，小川浩司，
細田公則，斯波真理子,薬物療法が進歩する中での
家族性高コレステロール血症における LDL アフ
ェレシス療法の意義，第43回日本アフェレシス学
会学術大会，シンポジウム9，2022年11月11日～12
日，金沢 
56) 斯波真理子,家族性高コレステロール血症
(FH)診療ガイドライン2022改訂のポイント，FH Aw
areness Day 2022セミナー，2022年10月29日，石
川 
57) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異
常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研
究班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウ
ム，招待講演，2022年9月8日，東京 
58) 道倉雅仁，斯波真理子，小倉正恒，山岡誠，
南学，細田公則，超音波検査にてアキレス腱に肥厚
を認めたライソゾーム病（コレステロールエステ
ル蓄積 症）の１症例，第54回日本動脈硬化学会総
会・学術集会，ポスター発表，2022年7月23日～24
日，久留米 
59) 道倉雅仁，山岡誠，斯波真理子，星賀正明，
細田公則，家族性高コレステロール血症患者スク
リーニングに用いるアキレス腱超音波検査の実際，
第54回日本動脈硬化学会総会・学術集会，特別セッ
ション，2022年7月23日～24日，久留米 
60) 舟橋紗耶華，片岡有，堀美香，小倉正恒，
野口暉夫，斯波真理子，家族性高コレステロール血
症におけるpolyvascular diseaseの臨床像と治療
介入の可能性，第54回日本動脈硬化学会総会・学術
集会，2022年7月23日～24日，久留 
61) 片岡有（Yu Kataoka），Sayaka Funabashi，
Mariko Harada-Shiba，FHに合併するCVD症例の画
像評価や治療介入をどのように進めるか？(How c
an we identify very high-risk FH in the prim
ary prevention setting?)，第54回日本動脈硬化
学会総会・学術集会， 2022年7月23日～24日，久留
米 
62) 松原正樹，細田公則，斯波真理子，冠動脈
疾患を有するFHヘテロ接合体の妊娠、出産時の管
理につい，第54回日本動脈硬化学会総会・学術集会，
シンポジウム，2022年7月23日～24日，久留米 
63) 斯波真理子，小林直之，和田郁人，脂質異
常症難病に対する核酸医薬の開発，第54回日本動
脈硬化学会総会・学術集会，シンポジウム，2022年
7月23日～24日，久留米 
64) 土井貴仁，堀美香，斯波真理子，片岡有，
小野塚大介，西村邦宏，西川諒，津田 浩佑，小倉
正恒，孫徹，宮本恵宏，野口暉夫，下川宏明，安田
 聡，家族性高コレステロール血症ヘテロ接合体
におけるLDLR、PCSK9 両遺伝子変異保有の 予後へ
の影響に関する検討，第54回日本動脈硬化学会総
会・学術集会，シンポジウム，2022年7月23日～24
日，久留米 
65) 乾あやの, 陶山友徳, 藤澤知雄, 長坂博
範, 三井田孝: 行列のできる診療所第2弾：脂質

異常症難病ケーススタディ. 高度の黄色腫と高
脂血症のコントロールに難渋しているアラジール
症候群 (AS) の1例. 第54回日本動脈硬化学会総
会・学術集会, 久留米 (7/20-21), 第54回日本動
脈硬化学会総会・学術集会プログラム: 122, 2022 
66) 三井田孝: 脈硬化性疾患予防ガイドライン
2022年版の方向性～改訂にむけたトピックス～.
 第71回日本医学検査学会in 大阪, 大阪 (5/21-
22), 2022（ランチョンセミナー） 
67) 三井田孝: ～ここだけは押さえておきたい
～動脈硬化性疾患予防ガイドライン2022年版改訂
のポイント. 日本医療検査科学会第54回大会, 神
戸（10/7-9）, 2022（ランチョンセミナー） 
68) 井上朋子，松永圭司，小林和季，石原 優，
石川かおり，村上和司，野間貴久，南野哲男: 小児
家族性高コレステロール血症におけるアキレス腱
超音波検査の可能性. 日本超音波医学会第95回学
術集会,名古屋（5/22） 
69) 南野 哲男：シンポジウム1「小児生活習慣
病予防検診のあり方と展望」小児生活習慣病予防
健診を活用した家族性高コレステロール血症のこ
どもとおとなのフォローアップ体制の確立. 第33
回 日本小児科医会総会フォーラム,高松（6/11） 
70) 井上 朋子、松永 圭司、富 海英、近藤 園
子、岩瀬 孝志、北泉 顕二、近藤 功、 雪入 一志、
日下 隆、南野 哲男：小児家族性高コレステロール
血症における Family-based treatment の有用性.
 第58回日本循環器病予防学会学術集会,web(6/1
2) 
71) 片岡 有 FHにおける心血管疾患一次予防
を目指した診療を考える: Severe FHの同定に基
づくアプローチ 2022.2.6 第22回動脈硬化教育フ
ォーラム コーヒーブレイクセミナー 
72) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症ガ
イドライン2022 診断治療update. 第54回日本動
脈硬化学会総会 July 23-24, 2022 (久留米) 
73) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症 2
022～ガイドライン・スクリーニング・遺伝子診断・
個別化医療～. 第36回小児脂質研究会 Nov 18-19,
 2022（大阪） 
74) Tada H. Synergistic Effect of Lipoprot
ein (a) and C-reactive Protein on Prognosis 
of Familial Hypercholesterolemia. The Americ
an Heart Association 2022 Scientific Session
s Nov.5-7, 2022（Chicago） 
75) 多田隼人. データから考えるFH早期診断・
治療の重要性. 第3回難治性FH研究会 Apr 16, 20
22 (web) 
76) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症Up
date 2022～ガイドライン・スクリーニング・遺伝
子診断・個別化医療～. Focus on the FH May 17,
 2022 (web） 
77) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症Up
date 2022～ガイドライン・スクリーニング・遺伝
子診断・個別化医療～. 飯田医師会学術講演会 Ma
y 23, 2022 (飯田） 
78) 多田隼人. 進化する脂質低下療法2022 FH・
ACS・スタチン不耐. 北陸一次予防と二次予防の治
療を考える会 June 30, 2022（金沢） 
79) 多田隼人. これで解決！きっとあなたもFH
を見逃さない！FH診療ガイドライン2022年版. 急
性冠症候群連携セミナー Oct 20, 2022（津） 
80) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症Up
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date 2022～ガイドライン・スクリーニング・遺伝
子診断・個別化医療～. 第9回高岡市小児科医会 
学術 講演会 Oct 25, 2022（高岡） 
81) 多田隼人. FH Awareness セミナー in 金
沢 Oct 29, 2022（金沢） 
82) Sayaka Funabashi, Yu Kataoka, Mika Hor
i, Masatsune Ogura, Takahito Doi, Teruo Nogu
chi, Mariko Harada-Shiba, “The effect of ach
ieving LDL-C <1.8 mmol/L to prevent the firs
t atherosclerotic cardiovascular events in t
he primary prevention settings of severe het
erozygous familial hypercholesterolemia”, ES
C Congress 2022, Oral Presentation, 2022.8.2
9 (Barcelona) 
83) 増田大作：大阪泉州における地域連携を活
かした家族性高コレステロール血症の発見と治療
介入. 第54回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2
022年7月24日、福岡県久留米市&web） 
84) 第54回日本動脈硬化学会学術大会 シンポ
ジウム8 原発性脂質異常でありかつ重症動脈硬
化症の強力なリスク因子としてのFH のスクリー
ニングと治療について(若手育成企画) 座長 増
田大作（2022年7月24日、福岡県久留米市&web） 
85) パネリスト「脂質異常専門外来の『いろは』
 ～はじめてのFH 症例でも、これで困らない～」
増田大作（りんくう総合医療センター）若手育成企
画、第54回日本動脈硬化学会総会・学術集会（202
2年7月23日、福岡県久留米市&web） 
86) 増田大作:地域施設との連携によるFH診断・
治療について第３回難治性FH Web Seminar、難治
性家族性高コレステロール血症（難治性FH）研究会
主催（2022年4月1６日、web） 
87) 増田大作:『教えて先生！コレステロール＆
中性脂肪のこと』インタビュー・原稿作成協力「栄
養と料理」8月号、⼥⼦栄養⼤学出版部 
88) 第3回難治性FH Web Seminar〜FH症例の早
期診断の重要性と治療の実際（2022年4月16日）（W
EB開催）。座長 山下静也：データから考える早期
診断・治療の重要性 演者：金沢大学医学部附属病
院、多田隼人先生 
89) 第54回日本動脈硬化学会総会・学術集会ラ
ンチョンセミナー3（2022年7月23-24日、久留米）
座長 山下静也：脂質異常症治療の現状と課題〜
最新知見を踏まえて〜 演者：国立長寿医療研究
センター、荒井秀典先生 
90) 山下静也：第39回大島賞受賞講演 HDLを介
した動脈硬化防御機構の異常症の解明とプロブコ
ール研究   第54回日本動脈硬化学会総会・学術
集会ランチョンセミナー3（2022年7月23-24日、久
留米） 
91) 第54回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2
022年7月23-24日、久留米） 若手育成企画 脂質
異常専門外来の『いろは』〜はじめてのFH症例でも、
これで困らない〜 コメンテーター 山下静也 
92) 第54回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2
022年7月23-24日、久留米） APSAVD-IAS-JAS Joi
nt Symposium: Atherosclerotic cardiovascular
 risk management in patients with chronic ki
dney disease. 座長 Shizuya Yamashita（Co-cha
ir: Richard O‘Brien） 
93) 三谷博信、鈴木康太、山下静也、阿古潤哉、
家串和真：Achievement rates of LDL-C goals un
der use of LDL-C lowering therapy in patient

s at high risk for ASCVD in real-world setti
ng. 第54回日本動脈硬化学会総会・学術集会（202
2年7月23-24日、久留米） 
94) 乾 洋勉、西田 誠、朝治真澄、嵯峨礼美、
冠野昂太郎、岡田健志、田中克尚、大濱 透、小関
正博、山下静也、坂田泰史：XCR1+ conventional 
dendritic cell induced Th1 activation exacer
bates cardiac remodeling after myocardial in
farction. 第54回日本動脈硬化学会総会・学術集
会（2022年7月23-24日、久留米） 
95) 田中克尚、小関正博、岡田健志、冠野昂太
郎、常 久洋、尾松 卓、乾 洋勉、大濱 透、西
田 誠、山下静也、坂田泰史：妊娠希望、妊娠・授
乳期間中のFH患者のLDL-C値管理におけるコレス
チミドの有用性と課題の検討。第54回日本動脈硬
化学会総会・学術集会（2022年7月23-24日、久留米）
  
96) Atherosclerosis/Thrombosis and Biolipi
d Update Seminar (ABUS) 2022（2022年8月6日、
東京） FH 座長 山下静也 動脈硬化性心血管
疾患リスクにおけるLp(a)の評価とPCSK9阻害薬展
開後のLp(a)治療の展望（講演：東京慈恵会医科大
学附属柏病院 吉田 博） 
97) 動脈硬化性疾患予防ガイドライン2022年版
普及啓発共催セミナー（2022年8月30日、完全WEB）
 座長 山下静也 動脈硬化性疾患予防ガイドラ
イン2022年版改訂のポイント（講演：地方独立行政
法人りんくう総合医療センター、増田大作） 
98) 第4回難治性FH Web Seminar〜新たなFH診
療ガイドラインの活用と難治性FH症例の治療の実
際（2022年9月3日）（WEB開催）。座長 山下静也：
成人FHにおけるガイドラインの活用と遺伝子検査
保険適用の実際について 演者：金沢大学医学部
附属病院、多田隼人先生 
99) 第4回難治性FH Web Seminar〜新たなFH診
療ガイドラインの活用と難治性FH症例の治療の実
際（2022年9月3日）（WEB開催）。ガイドラインに
関するデイスカッション デイスカッサント 山
下静也 
100) 山下静也： シンポジウム1：Clinical in
ertiaからの脱却 脂質異常症の最新治療とClini
cal inertia 第35回日本臨床内科医学会（2022年
9月18-19日、名古屋） 
101) 松村 剛、石垣 泰、中神朋子、庄司哲雄、
The CACHE Investigators：糖尿病におけるコレス
テロール合成・吸収マーカーの特徴：CACHE研究DM
解析。第37回日本糖尿病合併症学会（2022年10月2
1-22日、京都） 
102) 塚本和久 動脈硬化性疾患予防ガイドライ
ン2022年版のエッセンス 第50回内科学の展望 
2022年11月20日 長崎 
103) 南野 哲男, 松永 圭司, 岩瀬 孝志, 富 海
英, 多田 隼人, 横田 一郎, 佐々木 剛, 伊藤 滋,
 國方 淳, 横山 勝教, 星川 洋一, 藤澤 卓爾, 
土橋 一重, 日下 隆:分野別シンポジウム18 成
育基本法,脳卒中循環器病対策基本法後の学校心
臓検診のあり方.第125回日本小児科学会学術集会
 2022/4/15-17（福島市） 
104) Kazushige Dobashi. The new guideline f
or pediatric familial hypercholesterolemia 2
022. Symposium 7; Appropriate screening, dia
gnosis and treatment of FH as a strong risk 
factor for severe arteriosclerosis. 第54回日
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本動脈硬化学会総会学術集会 令和4年7月24日. 
久留米市. 
105) Ogura M. Studies of rare disorders of 
lipid metabolism in Japan. 2022 JAS-KSoLA Jo
int Symposium on FH and Severe Dyslipidemia.
 2022年11月18日 ソウル（Yonsei Cancer Center 
106) Ogura M, Ito Y, Harada-Shiba M. Clinic
al significance of low-density lipoprotein-t
riglycerides in patients with familial hyper
cholesterolemia. European Atherosclerosis So
ciety Congress 2022. 2022年5月27日. イタリ
ア・ミラノ 
107) 小倉正恒. 「冠動脈疾患を有するFH ヘテ
ロ接合体の妊娠、出産時の管理について：ディスカ
ッサント」 第54回日本動脈硬化学会総会・学術集
会 シンポジウム4 2022年7月23日 福岡県久留
米市 
108) 小倉正恒. 「脂質異常症治療薬2022 and b
eyond」 第54回日本動脈硬化学会総会・学術集会
 シンポジウム13 2022年7月24日 福岡県久留
米市 
109) 小倉正恒（座長）. 一般口演4「脂質異常と
その分析2」 第54回日本動脈硬化学会総会・学術
集会 2022年7月23日 福岡県久留米市 
110) 小倉正恒（座長）. ポスター1A-4「脂質異
常とその分析_リポ蛋白代謝・コレステロール逆転
送系・HDL機能」 第54回日本動脈硬化学会総会・
学術集会 2022年7月23日 福岡県久留米市 
111) 土井貴仁，堀美香，斯波真理子，片岡有，
小野塚大介，西村邦宏，西川諒，津田 浩佑，小倉
正恒，孫徹，宮本恵宏，野口暉夫，下川宏明，安田
 聡. 家族性高コレステロール血症ヘテロ接合体
におけるLDLR、PCSK9 両遺伝子変異保有の 予後へ
の影響に関する検討，第54回日本動脈硬化学会総
会・学術集会，若手研究者奨励賞発表，2022年7月
23日～24日，福岡県久留米市 
112) 小倉正恒. 「FAME研究およびアキレス腱肥
厚計測について」 FH Awareness Day セミナー
（日本動脈硬化学会 脂質代謝部会・厚生労働省
 原発性脂質異常症に関する調査研究班共催） 2
022年10月29日 石川県金沢市からハイブリッド
方式で全国に配信 
113) 岡﨑佐智子、高瀬暁、田中督記、久保田み
どり、高梨幹生、飯塚陽子、柳元伸太郎、門脇孝、
山内敏正、岡崎啓明：「心血管病予防のための若年
成人LDL-コレステロール健診の意義」第119回日本
内科学会講演会（2022年4月15-17日） 
114) 岡崎 啓明：シンポジウム8：原発性脂質異
常でありかつ重症動脈硬化症の強力なリスク因子
としての FH のスクリー ニングと治療について
「コレステロール健診：FH の早期診断と早期治療
のために」（Reduction of cholesterol burden o
f familial hypercholesterolemia by universal
 screening第54回日本動脈硬化学会総会・学術集
会（2022年7月23-24日福岡県久留米市） 
115) 岡崎啓明：「生活習慣病から指定難病まで：
脂質と動脈硬化の未解決課題への取り組み」2022
年4月20日 第186回東京脂質談話会（於：東京） 
116) 岡崎啓明：「高LDL-C血症・高TG血症：診断
と治療の進め方〜遺伝性疾患や新たな治療開発も
含めて〜」2022年5月19日 KOWA Web Conference
（於：東京） 
117) 岡崎啓明：「高LDL-C血症：診断と治療の進

め方〜遺伝性疾患や新たな治療開発も含めて〜」2
022年9月26日 Meet The Expert via ZOOM（於：
栃木） 
118) 岡崎啓明：「高LDL-C血症：診断と治療の進
め方〜遺伝性疾患や新たな治療開発も含めて〜」2
022年11月1日 Cardiovascular WEB Symposium
（於：栃木） 
119) 岡崎啓明：「家族性高コレステロール血症：
一次予防の早期診断と早期治療~糖尿病合併例も
含めて~」2022年12月26日 Metabolic Science Se
minar（於：Live配信） 
120) 稲垣恭子、山口祐司、小林俊介、大野万葉、
若栗敏子、長尾元嗣、福田いずみ、杉原仁：家族性
高コレステロール血症におけるPCSK9阻害薬によ
る皮疹についての検討. 第95回日本内分泌学会学
術総会（別府国際コンベンションセンター、ハイブ
リッド開催）2022.6.2-2022.6.4. 
121) 稲垣恭子：「女性における脂質異常症の診
断と治療」―原発性脂質異常症の鑑別と動脈硬化
性疾患予防ガイドライン2022改定のポイントー 
6th 女性医療フォーラム Lifestyle and healt
hcare. 健康運動療養指導士 講習会 生活習慣
病：脂質異常病 （家族性高コレステロール血症、
高カイロミクロン血症）2022年7月25日 
122) 稲垣恭子：家族性高コレステロール血症に
TSH高値を合併した一例. 動脈硬化疾患 Q and A 
123) 小関正博.原発性脂質異常症調査研究班共
催：行列のできる診療所第2弾：脂質異常症難病ケ
ーススタディ シンポジウムコメンテーター第54
回日本動脈硬化学会総会・学術集会 久留米市 20
22年7月23-24日 
124) 小関正博：遺伝子診断に基づいた適切なFH
治療の提供 第54回日本動脈硬化学会総会・学術
集会 口演発表 シンポジウム 久留米市 2022
年7月23-24日 
125) 小関正博：ANGPTL3とHoFH 第70回日本心臓
病学会学術集会 口演発表 シンポジウム 京都
市 2022年9月23-25日 
126) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライ
ン2022年版の主な改訂のポイントと栄養管理 日
本臨床栄養学会近畿地方会 口演発表 吹田市 
2023年2月11日 
127) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライ
ン2022年版（案）に関する話題提供 KOWA Webカン
ファレンス 高松市 2022年4月15日 
128) 小関正博：LDLコレステロール100mg/dl未満
に管理下に経皮的冠動脈インターベンションを施
行された慢性冠症候群患者の予後と非絶食non HD
Lコレステロールの関連の検証 北摂循環器診療
を考える会 豊中市 2022年5月19日 
129) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライ
ン2022（案）をふまえた、脂質異常症に対する薬物
療法、食事療法のポイント 脂質低下療法UPDATE 
in KYOTO 京都市 2022年5月21日 
130) 小関正博：脂質の質から考える脂肪肝炎と
心血管疾患 第34回肝臓病を考える病診連携の会
～肝がん撲滅を目指して～ 平塚市 2022年6月1
1日 
131) 小関正博：脂質異常症の病態、原因、予防
方法など 市民健康教室（脂質異常症予防教室） 
吹田市 2022年6月22日 
132) 小関正博：すぐできる食事と運動のコツ 
堺市母子寡婦福祉大会 堺市 2022年6月26日 
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133) 小関正博：“動脈硬化性疾患予防ガイドラ
イン2022年版”改定のポイント－背景を学び、意味
を理解し、診療に活かす－ 第3回LIME研究会－Li
pid Imaging Makes Evolution－ Web配信 2022
年7月29日 
134) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライ
ン2022の改訂点について 国保特定健診フォロー
アップ事業に係るスキルアップ研修（吹田市職員
研修） 吹田市 2022年10月5日 
135) 小関正博：FHの遺伝子診断について-保険収
載後のFH治療の方向性を考える 第15回FHと脂質
管理について考える会 大阪市 2022年10月14日 
136) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライ
ン2022年版改訂のポイントと家族性高コレステロ
ール血症診療のこれから－遺伝子診断、スタチン
不耐、挙児希望女性、小児にどう対応すればいいの
か－ Cardiovascular Expert Meeting 宇和島
市（Web配信） 2022年11月22日 
137) Harada-Shiba M. Overview of FH Studies
 in Japan. KSoLA-JAS FH Joint Symposium. 202
3年7月7日.宇都宮（発表：7月7日） 
138) Harada-Shiba M. Lipoprotein apheresis 
for the treatment of familial hypercholester
olemia in Japan. the 14th ISFA World Congres
s and the 4th E-ISFA European Congress.  202
3年6月1日～6月3日. Berlin, Germany. （発表：6
月3日） 
139) Ogura M, Matsuki K, Kosuga M, Harada-S
hiba M. SCREENING FOR LYSOSOMAL ACID LIPASE 
DEFICIENCY IN JAPANESE PATIENTS WITH SUSPECT
ED FAMILIAL HYPERCHOLESTEROLEMIA. 91th EAS C
ongress. Posters Viewing. ポスター発. 2023年
5月21日～24. Mannheim Germany. 
140) Michikura M, Matsuki K, Yamaoka M, Mak
ino H. Ogura M, Hoshiga M, Hosoda K, Harada-
Shiba M. RISK ASSESSMENT OF CARDIOVASCULAR E
VENTS USING ULTRASONOGRAPHIC ACHILLES TENDON
 THICKNESS AND SOFTNESS AND INTIMA MEDIA THI
CKNESS IN FAMILIAL HYPERCHOLESTEROLEMIA. 91t
h EAS Congress. Posters Viewing. ポスター発
表. 2023年5月21日～24. Mannheim Germany. 
141) Mulder J, Tromp T, Reijman D, Al-Waili
 K, Ayesh M, Bertolini† S, Blaha V,  Blom D,
 Brothers  J, Cuchel M, Francis G, Genest J,
 Harada-Shiba M, Hovingh G.K, Raal F, Santos
 R, Soran H, Truong T.H, Verma I, Wang L. Wi
egman A, Roeters Van Lennep J. HOFH IS A LIF
E LIMITING CONDITION: CLINICAL CHARACTERISTI
CS AND LIFESPAN OF DECEASED HOFH PATIENTS IN
 THE HICC REGISTRY. 91th EAS Congress. 2023
年5月21日～24. Mannheim Germany. （発表:5月22
日） 
142) 斯波真理子，家族性高コレステロール血症
 －なぜ小児期に診断すべきか？―，第37回日本小
児脂質研究会，ランチョンセミナー，2023年12月2
日～3日，北九州，（発表：12月3日） 
143) 斯波真理子，家族性高コレステロール血症
を見逃さないために，第69回日本内科学会近畿支
部生涯教育講演会，2023年12月9日（発表：12月9日） 
144) 斯波真理子，家族性高コレステロール血症，
第135回日本循環器学会近畿地方会，2023年7月15
日，大阪、千里中央，（発表：7月15日） 
145) 堀美香，高橋篤，槇野 久士，小倉正恒，斯

波真理子，家族性高コレステロール血症ヘテロ接
合体における APOB 遺伝子の 低頻度 p.（Pro955S
er）バリアントの寄与，第55回日本動脈硬化学会総
会・学術集会，ポスターセッション，2023年7月8日
～7月9日，宇都宮（発表：7月9日） 
146) 松永圭司，斯波真理子，山下静也，多田隼
人，宇田 晃仁，森力哉，吉村美寿樹，井上幸恵，
鎌江伊三夫，横山 信治，南野 哲男，家族性高コレ
ステロール血症の小児ユニバーサルスクリーニン
グの医療経済評価，第55回日本動脈硬化学会総会・
学術集会，ポスターセッション，2023年7月8日～7
月9日，宇都宮（発表：7月9日） 
147) 道倉雅仁，槇野久士，星賀正明，斯波真理
子，家族性高コレステロール血症におけるアキレ
ス伳の厚さと軟度および内膜中膜厚による 心血
管イベントのリスク評価，第55回日本動脈硬化学
会総会・学術集会，ポスターセッション，2023年7
月8日～7月9日，宇都宮（発表：7月9日） 
148) 斯波真理子，槇野久士，大坪義彦，川尻剛
照，藤井直彦，小関正博，藤田直也，山本幸代，R
obert Pordy，Shazia Ali，Serap Sankoh，Long-t
erm Efficacy and Safety of Evinacumab in Jap
anese Patients with Homozygous Familial Hype
rcholesterolemia：Interim Results from an Ong
oing Phase 3 Study，第55回日本動脈硬化学会総
会・学術集会，ポスターセッション，2023年7月8日
～7月9日，宇都宮（発表：7月8日） 
149) 舟橋紗耶華，片岡有，堀美香，小倉正恒，
土井貴仁，野口暉夫，斯波真理子，Polyvascular 
disease を合併する家族性高コレステロール血症
ヘテロ接合体の臨床像と Lipoprotein（a）の関与
についての解明研究，第55回日本動脈硬化学会総
会・学術集会，シンポジウム7，2023年7月8日～7月
9日，宇都宮（発表：7月8日） 
150) 小倉正恒，松木恒太，斯波真理子，FH の鑑
別疾患としてのコレステリルエステル蓄積病（ラ
イソゾーム酸性リパーゼ欠損症），第55回日本動脈
硬化学会総会・学術集会，シンポジウム7，2023年
7月8日～7月9日，宇都宮（発表：7月8日） 
151) 宍倉大介，斯波真理子，牧野真奈，有馬祥
彦，藤阪智弘，星賀正明，LDL-C 治療介入していた
にも関わらず、重症 AMI を起こした若年 FH 症例，
第55回日本動脈硬化学会総会・学術集会，シンポジ
ウム7，2023年7月8日～7月9日，宇都宮（発表：7月
8日） 
152) 斯波真理子，遺伝学的検査は、FH の診断・
治療に役立ちますか？ YES！，第55回日本動脈硬
化学会総会・学術集会，スポンサードシンポジウム
2023年7月8日～7月9日，宇都宮（発表：7月8日） 
153) 斯波真理子、やさしいコレステロールのお
話、あなたのための健康サポート講座、枚方市主催、
2023年9月12日（火）、大阪 
154) 斯波真理子、成人家族性高コレステロール
血症診療ガイドライン2022 の 改訂のポイント、
家族性高コレステロール血症と動脈硬化性疾患予
防の新ガイドラインの啓発講演会【名古屋】、日本
動脈硬化学会主催、2023年6月17日、愛知 
155) 斯波真理子、原発性脂質異常症難病に対す
る核酸医療、日本動脈硬化学会学術委員会脂質代
謝部会、原発性脂質異常症調査研究班共催セミナ
ー【東京】、2023年10月5日、東京 
156) 斯波真理子、やさしいコレステロールのお
話、日本動脈硬化学会第13回市民公開講座【鹿児
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島】、日本動脈硬化学会主催、2023年11月23日、鹿
児島 
157) 南塚拓也，小林淳二，多田隼人，越坂理也，
前澤善朗，小野啓，横手幸太郎 LDLR変異（p.Val
827SerfsTer102）とPCSK9変異（p.Ser668Arg）を合
併したヘテロFHの一例．第55回日本動脈硬化学会
総会・学術集会 7月9日，宇都宮 
158) 土橋一重 小児家族性高コレステロール血
症診療ガイドライン2022の改訂のポイント. 家族
性高コレステロール血症と動脈硬化性疾患予防の
新ガイドラインの啓発講演会（主催：日本動脈硬化
学会） 2023/1/26（東京都 
159) 土橋一重 小児脂質異常症の基礎と臨床日
本小児栄養消化器肝臓学会 第21回卒後教育セミ
ナー 2023年1月29日 
160) 土橋一重 市民公開講座「動脈硬化予防：
早めの治療で健康長寿！」小児期からの肥満予防
とコレステロールのチェック. 第55回日本動脈硬
化学会総会・学術集会 2023年7月8日（宇都宮市） 
161) 土橋一重 小児の家族性高コレステロール
血症：早期発見・早期治療の重要性. 山梨県小児科
医会学術講演会 2023年11月1日（甲府市） 
162) 岡崎 啓明：「脂質異常症の治療薬最新知見
〜遺伝疫学的研究からの新展開〜」(シンポジウム
19：動脈硬化のリスク管理：治療薬の最新知見）第
55回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2023年7月
8-9日栃木県宇都宮市） 
163) 岡崎 佐智子、高瀬 暁、久保田 みどり、田
中 督記、高梨 幹生、飯塚 陽子、柳元 伸太郎、山
内 敏正、岡崎 啓明：「若年成人の高コレステロー
ル血症の診断と治療〜生涯LDL-C負荷の低減のた
めに〜」（シンポジウム15：ライフステージと動脈
硬化〜シームレスな治療のために〜）第55回日本
動脈硬化学会総会・学術集会（2023年7月8-9日栃木
県宇都宮市） 
164) 岡崎 啓明：「脂質異常症の基本と薬剤ター
ゲット」（臨床内分泌代謝入門(ABC)）第33回臨床
内分泌代謝 Update（2023年11月4日東京） 
165) 岡崎 啓明：「入学時・雇入時健診：若年高
LDL-C血症は家族性高コレステロール血症ハイリ
スク」（シンポジウム：健診データの解析から得ら
れる最新の知見とエビデンス〜LDLコレステロー
ルと動脈硬化〜）第37回日本小児脂質研究会（202
3年12月3日北九州市） 
166) 岡崎啓明：「成人家族性高コレステロール
血症診療ガイドライン 2022の 改訂のポイント」2
023年1月26日 家族性高コレステロール血症と動
脈硬化性疾患予防の新ガイドラインの啓発講演会
（於：東京） 
167) 岡崎啓明：「糖尿病患者さんの脂質異常症
〜診療のピットフォール〜」2023年3月14日Tokyo 
Diabetes Web Lecture ～糖尿病×動脈硬化～
（於：Web） 
168) 岡崎啓明：「若年成人のLDL-C健診〜生涯コ
レステロールリスクの軽減のために〜」2023年4月
10日家族性高コレステロール血症ユニバーサルス
クリーニングに関する啓発セミナー（主催：日本動
脈硬化学会）（於：Web） 
169) 岡崎啓明：「若年期からのコレステロール
管理〜遺伝学から見えてきたLDL-Cのthe lower, 
the earlier, the better〜」2023年5月25日 第1
0回SHATS談話会（於：栃木、Web） 
170) 岡崎啓明：「FHスクリーニング〜小児・若

年成人期のLDL-C健診のすすめ〜」2023年8月20日
「家族性高コレステロール血症 カスケードスク
リーニングおよび遺伝学的検査に関する啓発」日
本動脈硬化学会（於：Web、東京） 
171) 岡崎啓明：「若年成人のLDL-C健診〜生涯コ
レステロールリスクの軽減のために〜」2023年10
月17日「家族性高コレステロール血症 ユニバーサ
ルスクリーニングに関する啓発セミナー」日本動
脈硬化学会（於：Web） 
172) 岡崎啓明：「Lipid x years：脂質管理のパ
ラダイムシフト」2023年11月30日Total Managemen
t Expert Meeting（於：Web） 
173) 岡崎啓明：「FHスクリーニングと早期診断
治療について」2023年12月12日 FH Academy 2023
（家族性高コレステロール血症 診断・治療 医学
教育プログラム）（於：大阪） 
174) 野原 淳：「動脈硬化性疾患予防ガイドラ
イン2022 年版でみる無侵襲診断法、成人家族性高
コレステロール血症診療ガイドライン2022 にお
けるアキレス腱計測」（第30回診断技術向上セミナ
ー 〜特別セッション〜教育講演3-1．家族性高コ
レステロール血症におけるアキレス腱計測の意
義）、第55回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2
023年7月8-9日栃木県宇都宮市） 
175) 稲垣恭子、長峯朋子、山口祐司、長尾元嗣、
福田いずみ、岩部真人：「家族性高コレステロール
血症におけるスタチン不耐症関連因子の検討」第9
6回日本内分泌学会総会 2023年6月3日 
176) 稲垣恭子：「教育講演「生活習慣病対策・
がん早期発見」肥満症、糖尿病、脂質異常症ー改訂
されたガイドラインと診療トピックスについてー」
第27回日本病院総合診療医学会学術総会2023.8.2
6-27（東京） 
177) Keiko Goto-Hirano, Hidetaka Eguchi, Ya
sushi Okazaki, Atsuko Okazaki, Masami Arai, 
Takao Kato, Hirotoshi Ohmura, Hiroyuki Daida,
 Tohru Minamino. "Discrepancy in insurance c
overed LDLR genetic testing in familial hype
rcholesterolemia: A case report" Human Genet
ics Asia 2023/ 日本人類遺伝学会第68回大会, 2
023.10.12 （Tokyo, Japan） 
178) 三井田孝、古橋眞人「その患者さん、原発
性脂質異常症（指定難病）ではありませんか？疑う
べき症状・特徴的検査データと遺伝学的検査・先進
的治療について」動脈硬化学会脂質代謝部会との
共催ライブ+Webセミナー（東京）2023年10月5日 
【座長】  
179) 三井田孝、小倉正恒「シンポジウム：新し
い脂質治療薬の創薬ターゲット」第63回日本臨床
化学会年次学術集会（東京）2023年10月27-29日 
【座長】  
180) 川尻剛照：「家族性高コレステロール血症
診療の実際」第23回動脈硬化教育フォーラム 教
育講演（甲府市）2023年02月05日 
181) 松永圭司、南野哲男：シンポジウム ライフ
ステージと動脈硬化 〜シームレスな治療のため
に〜 FHのスクリーニング：小児の健診スクリーニ
ングおよびニ次予防患者を含むFH患者のカスケー
ドスクリーニング それぞれのメリットと現状・
課題について第55回日本動脈硬化学会総会・学術
集会（2023年7月8日―9日：宇都宮） 
182) 南野哲男、松永圭司シンポジウム 動脈硬
化の先制医療：リスクの早期発見と早期治療 Ped
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iatric FH Universal Screening and Reverse Ca
scade Screening in Kagawa第55回日本動脈硬化
学会総会・学術集会（2023年7月8日―9日：宇都宮） 
183) 南野哲男、日下隆、星川洋一、尾崎貴視、
松永圭司、岩瀬孝志、多田隼人、斯波真里子：地域
で育む小児 FH スクリーニング日本動脈硬化学会
FH委員会・原発性脂質異常症調査研究班、FH awar
eness day セミナー(2023年10月29日：高松) 
184) 岡崎佐智子：「18歳は生活習慣の分岐点：
健康診断で動脈硬化を防ぐ 」（市民公開講座：動
脈硬化予防：早めの治療で健康長寿！）第55回日本
動脈硬化学会総会・学術集会（2023年7月8-9日Web） 
185) 岡崎佐智子：「若年成人からの健康診断で
動脈硬化予防：生活習慣病から遺伝病まで」Metab
olism Science Seminar（2023年10月2日Web） 
186) Masatsune Ogura, Mariko Harada-Shiba. 
Low-density lipoprotein-triglycerides (LDL-T
G) in familial hypercholesterolemia (FH): it
s metabolism and clinical significance. 第87
回日本循環器学会学術集会（福岡）、Oral presen
tation (English) session, 2023年3月11日. 
187) 小倉正恒：難治性家族性高コレステロール
血症患者会総会出席、2023年5月14日（WEB開催） 
188) Masatsune Ogura. Quantitative and Qual
itative Assessment of Achilles Tendon Thicke
ning and its Clinical Significance．KSoLA-JAS
 FH Joint Symposium、2023年7月7日（宇都宮） 
189) 小倉正恒、「FH の鑑別疾患としてのコレス
テリルエステル蓄積病（ライソゾーム酸性リパー
ゼ欠損症）」 、第55回日本動脈硬化学会総会・学
術集会 シンポジウム7「今年も開催！！行列ので
きる診療所第3 弾：脂質異常症難病ケーススタデ
ィ」、2023年７月8日（宇都宮市） 
190) Masatsune Ogura, Factors associated wi
th coronary artery disease risk  
in familial hypercholesterolemia. Internatio
nal Congress on Lipids and Atherosclerosis 2
023, Symposium 4, 2023年9月15日（Seoul, South
 Korea） 
191) 小倉正恒、家族性高コレステロール血症患
者の集いに出席、小児期のFH患児の管理について
コメント、2023年9月24日（WEB） 
192) 小倉正恒、吉田博、シンポジウム2「Lp(a)
の最新研究」、第63回日本臨床化学会年次学術集
会、、2023年10月27日（東京）【座長】 
193) 小倉正恒、FHアカデミー、2023年12月16日
（大阪） 
194) 多田隼人：家族性高コレステロール血症～
新ガイドライン・スクリーニング・遺伝子診断・個
別化医療～家族性高コレステロール血症セミナー
 in 福島 Apr 4, 2023（福島） 
195) 多田隼人：家族性高コレステロール血症（F
H）新ガイドライン2022年版について 家族性高コ
レステロール血症ユニバーサルスクリーニングに
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和3年7月6日） 
14) 山下静也 2020年度日本内科学会生涯教育
講演会 Cセッション 脂質異常症の検査と治療
の最前線 日本内科学会雑誌110(3):546-555, 20
21 
15) 山下静也 特集 ドクターにお聞きしまし
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pan Atherosclerosis Society for the Developm
ent of Guidelines for the Treatment of Pedia
tric Familial Hypercholesterolemia: Guidelin
es for the diagnosis and treatment of pediat
ric familial hypercholesterolemia 2022. J At
heroscler Thromb, in press. 
67) Kota Matsuki, Mariko Harada-Shiba, Mik
a Hori, Masatsune Ogura, Yusuke Akiyama, His
ako Fujii, Yutaka Ishibashi, Tatsuro Ishida,
 Yasushi Ishigaki, Daijiro Kabata, Yasuki Ki
hara, Kazuhiko Kotani, Satoshi Kurisu, Dais
aku Masuda, Tetsuya Matoba, Takeshi Matsumur
a, Kenta Mori, Tomoko Nakagami, Masamitsu Na
kazato, Satsuki Taniuchi, Hiroaki Ueno, Shiz
uya Yamashita, Hiroshi Yoshida, Hisako Yoshi
da, Tetsuo Shoji: Association between famili
al hypercholesterolemia and serum levels of 
cholesterol synthesis and absorption marker
s: The CACHE study FH analysis. J Atheroscle
r Thromb, in press. 
68) Hori M, Takahashi A, Hosoda K, Ogura 
M, Harada-Shiba M. A low-frequency APOB p.(P
ro955Ser) variant contributes to the severit
y of/variability in familial hypercholestero
l-emia. J Clin Endocrinol Metab. 2022 Oct 3;
dgac572. doi: 10.1210/clinem/dgac572. Online
 ahead of print. 
69) Harada-Shiba M. Impact of Familial Hyp
ercholesterolemia Diagnosis in Real-World Da
ta.  J Atheroscler Thromb. 2023 Aug 26. doi:
 10.5551/jat.ED241. Online ahead of print. 
70) Noda K, Hattori Y, Hori M, Nakaoku Y, 
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 Harada-Shiba M, Ihara M.  Amplified Risk of
 Intracranial Artery Stenosis/Occlusion Asso
ciated With RNF213 p.R4810K in Familial Hype
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ew treatments and clinical guidance．Eur Hear
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93/eurheartj/ehad197. 
72) Katsuki S, Matoba T, Akiyama Y, Yoshid
a H, Kotani K, Fujii H, Harada-Shiba M, Ishi
bashi Y, Ishida T, Ishigaki Y, Kabata D, Kih
ara Y, Kurisu S, Masuda D, Matsuki K, Matsum
ura T, Mori K, Nakagami T, Nakazato M, Taniu
chi S, Ueno H, Yamashita S, Yoshida H, Tsuts
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 Cholesterol Absorption and Synthesis Marker
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 K, Nakagami T, Nakazato M, Taniuchi S, Ueno
 H, Yamashita S, Yano S, Yoshida H, Tetsuo 
S．Serum Values of Cholesterol Absorption and
 Synthesis Biomarkers in Japanese Healthy Su
bjects: The CACHE Study HEALTHY Analysis.．J 
Atheroscler Thromb 30(10):1336-1349, 2023 
74) Harada-Shiba M, Ohtake A, Sugiyama D, 
Tada H, Dobashi K, Matsuki K, Minamino T, Ya
mashita S, Yamamoto Y. Guidelines for the Di
agnosis and Treatment of Pediatric Familial 
Hypercholesterolemia 2022. J Atheroscler Thr
omb. 2023 May 1;30(5):531-557 
75) Harada-Shiba M, Arai H, Ohmura H, Okaz
aki H, Sugiyama D, Tada H, Dobashi K, Matsuk
i K, Minamino T, Yamashita S, Yokote K. Guid
elines for the Diagnosis and Treatment of Ad
ult Familial Hypercholesterolemia 2022. J At
heroscler Thromb. 2023 May 1;30(5):558-586 
76) Murai K, Fujino M, Harada-Shiba M, Yas
uda S. Spontaneous rupture of Achilles tendo
n xanthomas in a case of familial hyperchole
sterolaemia.. Lancet. 2023 Jan 14;401(1037
1):140. doi: 10.1016/S0140-6736(22)02120-1 
77) Matsuki K, Harada-Shiba M, Hori M, Ogu
ra M, Akiyama Y, Fujii H, Ishibashi Y, Ishid
a T, Ishigaki Y, Kabata D, Kihara Y, Kotani 
K, Kurisu S, Masuda D, Matoba T, Matsumura T,
 Mori K, Nakagami T, Nakazato M, Taniuchi S,
 Ueno H, Yamashita S, Yoshida H, Yoshida H, 
Shoji T．Association between Familial Hyperch
olesterolemia and Serum Levels of Cholestero
l Synthesis and Absorption Markers: The CACH
E Study FH Analysis.  J Atheroscler Thromb 3
0(9):1152-1164, 2023 

78) Hori M, Takahashi A, Hosoda K, Ogura M
 and Harada-Shiba M. A Low-Frequency APOB p.
(Pro955Ser) Variant Contributes to the Sever
ity of/Variability in Familial Hypercholeste
rolemia. J Clin Endocrinol Metab. 2023;108:4
22-432. 
79) Harada-Shiba M, Koezuka R, Makino H an
d Ogura M. Gradual dose Titration of Lomitap
ide may Prevent Therapeutic Delays in Patien
ts with Homozygous Familial Hypercholesterol
emia. J Atheroscler Thromb. 2023;30:203-205. 
80) Gerald F. Watts, Samuel S. Gidding, Ro
bert A. Hegele, Frederick J. Raal, Amy C. St
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alid Al-Rasadi, Dirk J. Blom, Magdalena Dacc
ord, Sarah D. de Ferranti, Emanuela Folco, P
eter Libby, Pedro Mata, Hapizah M. Nawawi, U
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tti, Shizuya Yamashita, Jing Pang, Gilbert R.
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ercholesterolaemia. Nat Rev Cardiol. 2023 Ju
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e ahead of print. 
81) Kawashiri MA, Tada H. Your Foot Can He
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oscler Thromb. 2023;30(5):440-442. 
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sterolemia in Japan: a survey using a nation
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akeda N, Fujiu K, Morita H, Ako J, Node K, T
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 print. PMID: 37916502. 
88) Nomura A, Okada H, Nohara A, Kawashiri
 MA, Takamura M, Tada H. Impact of providing
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（その他啓発活動） 
1) 土橋一重 コレステロールの薬を飲んでい
ます。子どもについて、遺伝的にコレステロール値
が高い病気の可能性があると聞きました。どんな
病気ですか？山梨日日新聞 メディカルテラス 
2023年11月7日 
2) 土橋一重（解説）大西 真（ききて） 小

児への対応 ラジオNIKKEI 杏林シンポジア 2023

年 シリーズ「動脈硬化性疾患の予防を考える」 

2023年10月2日（東京都） 

 

2. LCAT欠損症 
（学会等講演） 
1) 黒田正幸、前澤善朗、山本徳男、三川信之、
和田淳、益崎裕章、花岡英紀、麻生雅是、齋藤康、
横手幸太郎. Familial LCAT deficiency and its
 treatment by Genetically Modified Adipocyte
s, GMAC. 第62回日本先天代謝異常学会学術集会.
2021. 11. 4-6. 名古屋 
2) 塚越彩乃、前澤善朗、黒田正幸、寺本直弥、
金子ひより、南塚拓也、林愛子、正司真由美、加藤
尚也、越坂理也、横手幸太郎. 微量アルブミン尿を
呈するLCAT欠損症の1例. 第53回日本動脈硬化学
会総会・学術集会. 2021. 10. 23-24. 京都 
3) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の
8疾患 第35回小児脂質研究会 （2021年11月19-2
0日（Web開催）） 
4) 第54回日本動脈硬化学会学術大会 シンポ
ジウム4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：行列
のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタデ
ィ 座長 島野仁、斯波真理子 
5) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異
常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研
究班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウ
ム，招待講演，2022年9月8日，東京 
6) 三井田孝: 脂質異常症の検査でどこまでリ
スクがわかるか. HDL-コレステロールをどう読
むか. 第22回動脈硬化教育フォーラム, Web開催
 (2/6), 第22回動脈硬化教育フォーラムプログ
ラム・抄録集: 8, 2022  
7) 横手幸太郎 家族性LCAT欠損症を対象とし
たLCAT-GMAC治療実用化に向けた医師主導治験． 
AMED難治性疾患実用化研究事業 2021年度成果報

告会 プレナリーセッション． 2022.7.11, 千葉
（Web講演）. 
8) 玉城敦子、大城俊貴、伊敷洋平、本間健一
郎、屋比久賢光、上原盛幸、山城清人、中山良朗、
前澤善朗、黒田正幸、横手幸太郎、益崎裕章. 自己
抗体により著明な低HDL-C血症を呈した後天性LCA
T欠損症の一例. 第60回 日本糖尿病学会九州地
方会. 2022.10.7-8. 福岡. 
9) 玉城敦子、山城清人、中山良朗、前澤善朗、
黒田正幸、横手幸太郎、益崎裕章. 抗LCAT抗体の出
現に伴い著明な低HDL-C血症を来した症例. 第32
回 臨床内分泌代謝 Update. 2022.11.11-12日. 
東京. 
10) Kuroda M, Aso M, Yamamoto TT, Wada J, 
Ishikawa K, Maezawa Y, Teramoto N, Kubota Y,
 Tawada A, Aoyagi Y, Asada S, Kirinashizawa 
M, Onitake A, Matsuura Y, Yasunaga K, Konno 
S, Nishino K, Yamamoto M, Miyoshi J, Kobayas
hi N, Tanio M, Ikeuchi T, Igari H, Mitsukawa
 N , Hanaoka H, Saito Y, Yokote K. Sustained
 LCAT replacement in patient with familial L
CAT deficiency in clinical trial of ex vivo 
gene/cell therapy using autologous preadipoc
ytes. (Oral presentation) ESGCT 30TH ANNUAL 
CONGRESS. 2023.10.24-27. Brussels. Belgium. 
11) 黒田正幸、石川耕、前澤善朗、和田淳、窪
田吉孝、三川信之、太和田彩子、山本徳男、麻生雅
是、花岡英紀、齋藤康、横手幸太郎. 家族性LCAT欠
損症を対象としたex vivo脂肪細胞遺伝子治療のf
irst in human試験. 第29回日本遺伝子細胞治療
学会学術集会プレナリーセッション. 2023. 9. 1
1-13. 大阪 
12) 黒田正幸、石川耕、前澤善朗、和田淳、山
本徳男、麻生雅是、花岡英紀、齋藤康、横手 幸太
郎. LCAT-GMACの移植による家族性LCAT欠損症を
対象としたFirst in human臨床試験. 第52回日本
動脈硬化学会総会・学術集会シンポジウム9. 2023.
 7. 8-9. 宇都宮 
13) Aso M, Yamamoto TT, Kuroda M, Wada J, 
Kubota Y, Ishikawa K, Maezawa Y, Teramoto N,
 Tawada A, Asada S, Aoyagi Y, Kirinashizawa 
M, Onitake A, Matsuura Y, Yasunaga K, Konno 
S, Nishino K, Yamamoto M, Miyoshi J, Kobayas
hi N, Tanio M, Ikeuchi T, Igari H, Mitsukawa
 N, Hanaoka H, Yokote K, Saito Y. One and Do
ne Gene and Cell Therapy for Familial LCAT D
eficiency Using LCAT Gene Transduced Human A
dipocytes. The American Society of Gene & Ce
ll Therapy (ASGCT), 26th Annual Meeting. 202
3. 5.16-20. Los Angeles, CA. 
14) 黒田正幸、石川耕、前澤善朗、和田淳、三
川信之、山本徳男、麻生雅是、花岡英紀、齋藤康、
横手幸太郎. First in human clinical trial of
 ex vivo gene/cell therapy of familial LCAT 
deficiency. 第64回日本先天代謝異常学会学術集
会. 2023. 10. 5-7. 大阪 
15) 黒田正幸、前澤善朗、和田淳、窪田吉孝、
三川信之、山本徳男、麻生雅是、花岡英紀、齋藤康、
横手幸太郎. LCAT-GMACによる家族性LCAT欠損症
を対象としたex vivo遺伝子治療のfirst in huma
n試験. 第23回日本再生医療学会総会. 2024.3.21
-23. 新潟 
16) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治
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性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班
の取り組みについて FH Awareness Dayセミナー
2023 Oct 29, 2023（高松） 
（和文論文） 
1) 黒田正幸、横手幸太郎. 家族性LCAT 欠損
症を対象としたex vivo 脂肪細胞遺伝子治療 遺
伝子治療開発研究ハンドブック第2版、第1章Ex vi
vo遺伝子治療、第3節、脂肪細胞を標的とするex v
ivo 遺伝子治療、p290-p296、株式会社 エヌ・ティ
ー・エス、発行日2023/4/30 
2) 岡崎啓明：「脂質異常症―高TG血症, 低HD
Lコレステロール血症」 今日の治療指針 2022年版.
 医学書院, 766-770, 2022.1. 
 
（英文論文） 
1) Masayuki Kuroda, Hideaki Bujo, Koutaro
 Yokote, Takeyoshi Murano, Takashi Yamaguchi,
 Masatsune Ogura, Katsunori Ikewaki, Masahir
o Koseki, Yasuo Takeuchi, Atsuko Nakatsuka, 
Mika Hori, Kota Matsuki, Takashi Miida, Shin
ji Yokoyama, Jun Wada, Mariko Harada-Shiba.C
urrent Status of Familial LCAT Deficiency in
 Japan: J Atheroscler Thromb 2021 Jul 1;28
(7):679-691. 
2) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami
 M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and I
shibashi S. Prospective Registry Study of Pr
imary Dyslipidemia (PROLIPID): Rationale and
 Study Design. J Atheroscler Thromb. 2022;2
9:953-969. 
3) Aso M, Yamamoto TT, Kuroda M, Wada J, 
Kubota Y, Ishikawa K, Maezawa Y, Teramoto N,
 Tawada A, Asada S, Aoyagi Y, Kirinashizawa 
M, Onitake A, Matsuura Y, Yasunaga K, Konno 
S, Nishino N, Yamamoto M, Miyoshi J, Kobayas
hi N, Tanio M, Ikeuchi T, Igari H, Mitsukawa
 N, Hanaoka H, Yokote K, Saito Y. First-in-h
uman autologous implantation of genetically 
modified adipocytes expressing LCAT for the 
treatment of familial LCAT deficiency. Heliy
on. 2022;8(11):e11271. https://doi.org/10.10
16/j.heliyon.2022.e11271. 
4) Kuroda M, Hori M, Maezawa Y, Kubota Y,
 Mitsukawa N, Shiko Y, Ozawa Y, Kawasaki Y, 
Saito Y, Hanaoka H, Yokote K. LCAT-trial-24 
weeks: Protocol for a clinical study to eval
uate the safety of regenerative medicine and
 gene therapy by the autologous transplantat
ion of human lecithin:cholesterol acyltransf
erase gene-transduced human pre-adipocytes. 
Contemp Clin Trials Commun. 2022 Jun 9;28:10
0946. doi: 10.1016/j.conctc.2022.100946. PMI
D: 35734220; PMCID: PMC9207543. 
5) Komatsu T , Katsurada Y, Miyashita K, 
Abe S, Nishida T, Endo Y, Teramoto M, Sasaki
 K, Arakawa J, Sasaki M, Suzuki N, Kuwata K,
 Imakiire T, Miyake T, Sakurada M, Matsukuma
   S|, Hirano T, Uehara Y, Ikewaki K: Two Ca
ses of Acquired High-Density Lipoprotein Def
iciency with Immunoglobulin G4-Related Lecit
hin-Cholesterol Acyltransferase Autoantibody.
 J Atheroscler Thromb 2022 Nov 16.  doi: 10.
5551/jat.63616. Online ahead of print.  

 
（その他啓発活動） 
1) 横手幸太郎 日本動脈硬化学会（2023. 7. 
8-9. 宇都宮）での疾患（LCAT欠損症）パンフレッ
トの配布 
2) 横手幸太郎 日本先天代謝異常学会（2023.
 10. 5-7. 大阪）での疾患（LCAT欠損症）パンフレ
ットの配布 
3) 稲垣恭子：健康・体力づくり事業財団 健

康運動指導士養成講習会 脂質異常症 2023年7

月21日 

 

3. シトステロール血症 
（学会等講演） 
1) Satoru Takase, Hiroyuki Ishiura, Masak
i Tanaka, Sachiko Okazaki, Mikio Takanashi, 
Chengcheng Li, Jingxuan Shi, Yoko Iizuka, Ju
n Mitsui, Shoji Tsuji, Takashi Kadowaki, Tos
himasa Yamauchi, Hiroaki Okazaki. „Combined 
Genetic Defects of Sitosterolemia and Famili
al Hypercholesterolemia”.  American Heart A
ssociation Scientific Sessions 2021（2021年11
月13日-15日, virtual） 
2) Takeshi Okada, Masahiro Koseki, Hisash
i Kato, Koichi Tomita, Takahiro Matsui, Kats
unao Tanaka, Jiuyang Chang, Hiroyasu Inui, K
otaro Kanno, Ayami Saga, Tohru Ohama, Mitsua
ki Ishihara, Takeshi Kujiraoka, Hiroaki Hatt
ori, Makoto Nishida, Shizuya Yamashita, Yasu
shi Sakata A case with sitosterolemia accom
panied with macrothrombocytopenia and bilate
ral elbow tuberous xanthomas The 19th Inter
national Symposium on Atherosclerosis (Octob
er 24-27, 2021, Kyoto) 
3) 多田隼人. 意外と知らないFH類似疾患とpo
lygenic FH：鑑別とその治療について. 第53回日
本動脈硬化学会総会 Oct 23-24, 2021 (京都) 
4) 岡田健志、小関正博、加藤 恒、冨田興一、
松井崇浩、田中克尚、乾 洋勉、冠野昂太郎、大濱
 透、西田 誠、石原光昭、鯨岡 健、服部浩明、
山下静也、坂田泰史 巨大血小板性血小板減少症
と両側肘部黄色腫を契機に診断されたシトステロ
ール血症の1例 第53 回日本動脈硬化学会総会・
学術集会(2021年10月23-24日、国立京都国際会館&
web) 
5) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の
8疾患 第35回小児脂質研究会 （2021年11月19-2
0日（Web開催）） 
6) 斯波真理子:シトステロール血症患者の集
い(web形式) 2022年10月16日（日）14：00～15：
30 主催：厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患
政策事業）原発性脂質異常症調査研究班 
7) 第54回日本動脈硬化学会学術大会 シンポ
ジウム4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：行列
のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタデ
ィ 座長 島野仁、斯波真理子 
8) 斯波真理子:我が国に於ける原発性脂質異
常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研
究班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウ
ム，招待講演，2022年9月8日，東京 
9) 乾あやの, 陶山友徳, 藤澤知雄, 長坂博
範, 三井田孝: 行列のできる診療所第2弾：脂質
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異常症難病ケーススタディ. 高度の黄色腫と高
脂血症のコントロールに難渋しているアラジール
症候群 (AS) の1例. 第54回日本動脈硬化学会総
会・学術集会, 久留米 (7/20-21), 第54回日本動
脈硬化学会総会・学術集会プログラム: 122, 2022 
10) 三井田孝: 脈硬化性疾患予防ガイドライン
2022年版の方向性～改訂にむけたトピックス～.
 第71回日本医学検査学会in 大阪, 大阪 (5/21-
22), 2022（ランチョンセミナー） 
11) 三井田孝: ～ここだけは押さえておきたい
～動脈硬化性疾患予防ガイドライン2022年版改訂
のポイント. 日本医療検査科学会第54回大会, 神
戸（10/7-9）, 2022（ランチョンセミナー） 
12) 松永 圭司、井上 朋子、富 海英、近藤
 園子、岩瀬 考志、北泉 顕二、近藤 功、雪入
 一志、日下 隆、南野 哲男: ヘテロ型シトステ
ロール血症として治療を行った２家系について. 
第54回日本動脈硬化学会総会・学術集会、久留米（7
/23） 
13) 松永 圭司：香川県における小児脂質ユニ
バーサルスクリーニングシステムを利用してシト
ステロール値測定のエビデンスを構築するための
研究. 第70回日本心臓病学会学術集会,京都（9/23） 
14) 多田隼人. シトステロール血症. シトステ
ロール血症患者の集い Oct 16, 2022（web) 
15) 尾松 卓、小関正博、岡田健志、田中克尚、
冠野昂太郎、嵯峨礼美、乾 洋勉、大濱 透、伊藤
香緒里、石原光昭、鯨岡 健、服部浩明、西田 誠、
山下静也、坂田泰史：シトステロール血症6例の症
状に関する検討.第54回日本動脈硬化学会総会・学
術集会（2022年7月24日、久留米） Poster  
16) 伊藤香緒里、小関正博：LC-MS/MSを用いた
酸化ステロール・植物ステロールの測定について
 第54回日本動脈硬化学会総会・学術集会 口演
発表 シンポジウム 久留米市 2022年7月23-24
日 
17) 伊藤香緒里、小関正博：LC-MS/MS法を用い
たシトステロール血症の診断 大阪市 日本小児
脂質研究会 2022年11月18-19日 
18) 小関正博：食事中の植物ステロールを減ら
す工夫 長井直子、徳澤千恵、小関正博 シトステ
ロール血症患者の集い 口演発表、スライド資料
作成配布 022年10月16日 
19) 岡﨑 佐智子、田中 督記、高瀬 暁、石 璇、
高梨 幹生、飯塚 陽子、山内 敏正、岡崎 啓明：「挙
児希望での陰イオン交換樹脂の使用が契機となり
診断されたシトステロール血症の一例」第55回日
本動脈硬化学会総会・学術集会（2023年7月8-9日栃
木県宇都宮市） 
20) 小関正博、シトステロール血症に関する最
新の話題と食事療法、日本動脈硬化学会学術委員
会脂質代謝部会、原発性脂質異常症調査研究班共
催セミナー【東京】、2023年10月5日、東京 
21) 多田隼人：シトステロール血症について、
シトステロール血症患者の集い Oct 1, 2023（we
b) 
22) 多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する
遺伝学的検査について JAS脂質代謝部会セミナー 
Oct 5, 2023（東京） 
23) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治
性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班
の取り組みについて FH Awareness Dayセミナー
2023 Oct 29, 2023（高松） 

 
（英文論文） 
1) Tada H, Nomura A, Ogura M, Ikewaki K, 
Ishigaki Y, Inagaki K, Tsukamoto K, Dobashi 
K, Nakamura K, Hori M, Matsuki K, Yamashita 
S, Yokoyama S, Kawashiri MA, Harada-Shiba M.
 Diagnosis and Management of Sitosterolemia 
2021. J Atheroscler Thromb. 2021 Aug 1;28
(8):791-801. 
2) Iyama K, Ikeda S, Koga S, Yoshimuta T,
 Kawano H, Tsuji S, Ando K, Matsushima K, Ta
da H, Kawashiri MA, Kawakami A, Maemura K. A
cute Coronary Syndrome Developed in a 17-yea
r-old boy with Sitosterolemia Comorbid with 
Takayasu Arteritis: A Rare Case Report and R
eview of the Literature. Intern Med. 2021 Oc
t 5. doi: 10.2169/internalmedicine.8288-21. 
Online ahead of print. 
3) Yamada Y, Sugi K, Gatate Y, Senbonmats
u T, Inoue I, Fukushima K, Iguchi A, Nakajim
a H, Muramatsu T, Nakano S, Tada H. Prematur
e Acute Myocardial Infarction in a Young Pat
ient With Sitosterolemia. CJC Open. 2021 May
 4;3(8):1085-1088 
4) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami
 M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and I
shibashi S. Prospective Registry Study of Pr
imary Dyslipidemia (PROLIPID): Rationale and
 Study Design. J Atheroscler Thromb. 2022;2
9:953-969. 
5) Tada H, Kojima N, Yamagami K, Takamura
 M, Kawashiri MA. Clinical and genetic featu
res of sitosterolemia in Japan. Clin Chim Ac
ta. 2022 May 1;530:39-44 
6) Iyama K, Ikeda S, Koga S, Yoshimuta T,
 Kawano H, Tsuji S, Ando K, Matsushima K, Ta
da H, Kawashiri MA, Kawakami A, Maemura K. A
cute Coronary Syndrome Developed in a 17-yea
r-old Boy with Sitosterolemia Comorbid with 
Takayasu Arteritis: A Rare Case Report and R
eview of the Literature. Intern Med. 2022 Ap
r 15;61(8):1169-1177 
7) Tada H, Kojima N, Takamura M, Kawashir
i MA. Sitosterolemia. Adv Clin Chem. 2022;11
0:145-169 
8) Yutaka Ishibashi, Hiroshi Yoshida, Kaz
uhiko Kotani, Yusuke Akiyama, Hisako Fujii, 
Mariko Harada-Shiba, Tatsuro Ishida, Yasushi
 Ishigaki, Daijiro Kabata, Yasuki Kihara, Sa
toshi Kurisu, Daisaku Masuda, Tetsuya Matoba,
 Kota Matsuki, Takeshi Matsumura, Kenta Mori,
 Tomoko Nakagami, Masamitsu Nakazato, Satsuk
i Taniuchi, Hiroaki Ueno, Shizuya Yamashita,
 Shozo Yano, Hisako Yoshida, Tetsuo Shoji: S
erum values of cholesterol absorption and sy
nthesis biomarkers in Japanese healthy subje
cts: The CACHE Study healthy analysis. J Ath
eroscler Thromb, in press. 
9) Yoshida A, Aoyama K, Yamaguchi N, 

Suzuki A, Mizuno H, Tada H, Saitoh S. An infant 

with a heterozygous variant of ABCG5 presented 

with hypercholesterolemia only during 
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breastfeeding.  Clin Pediatr Endocrinol. 

2023;32(2):114-118 

 

4. タンジール病 
（学会等講演） 
1) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の
8疾患 第35回小児脂質研究会 （2021年11月19-2
0日（Web開催） 
2) 第54回日本動脈硬化学会学術大会 シンポ
ジウム4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：行列
のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタデ
ィ 座長 島野仁、斯波真理子 
3) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異
常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研
究班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウ
ム，招待講演，2022年9月8日，東京 
4) 古田 泰久、韓 松伊、関谷 元博、鈴木
 浩明、島野 仁：原発性脂質異常症調査研究班共
催:行列のできる診療所第2弾:脂質異常症難病ケ
ーススタディ Tangier病の二症例、第54回日本動
脈硬化学会総会・学術集会（久留米シティプラザ&
オンデマンド配信）2022.7.23-2022.07.24 
5) Masatsune Ogura. Cholesterol Efflux Ca
pacity: Its Clinical Significance and Unreso
lved Issues to be Overcome. International Co
ngress on Lipids and Atherosclerosis 2023, K
eynote Lecture 2, 2023年9月16日（Seoul, South
 Korea） 
6) 小倉正恒、大川龍之介、シンポジウム7「H
DL機能検査の現状と課題」、第63回日本臨床化学会
年次学術集会、、2023年10月29日（東京）【学会座
長】 
7) 小倉正恒、「コレステロール引き抜き能検
査の未解決課題とその克服」、第63回日本臨床化学
会年次学術集会、、2023年10月29日（東京） 
8) 多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する
遺伝学的検査について JAS脂質代謝部会セミナー 
Oct 5, 2023（東京） 
9) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治
性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班
の取り組みについて FH Awareness Dayセミナー
2023 Oct 29, 2023（高松） 
 
（和文論文） 
1) 岡崎啓明：「脂質異常症―高TG血症, 低HD
Lコレステロール血症」 今日の治療指針 2022年版.
 医学書院, 766-770, 2022.1. 
 
（英文論文） 
1) Koseki M. Yamashita S. Ogura M. Ishiga
ki Y. Ono K. Tsukamoto K. Hori M. Matsuki K.
 Yokoyama S. Harada-Shiba M. Committee on Pr
imary Dyslipidemia under the Research Progra
m on Rare and Intractable Disease of the Min
istry of Health, Labour and Welfare of Japan.
  Current Diagnosis and Management of Tangie
r Disease.  J Atheroscler Thromb. 28(8):802-
810, 2021 
2) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami
 M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and I
shibashi S. Prospective Registry Study of Pr
imary Dyslipidemia (PROLIPID): Rationale and

 Study Design. J Atheroscler Thromb. 2022;2
9:953-969. 
3) Ogura M. HDL, cholesterol efflux, and 
ABCA1: Free from good and evil dualism. J Ph
armacol Sci. 2022 Oct;150(2):81-89. 
 

5．原発性高カイロミクロン血症 
（学会等講演） 
1) Yokote K.（2021）(Web講演) From Fibra
tes to SPPARMα:A New Challenge to Residual 
Cardiovascular.The 19th International Sympos
ium on Atherosclerosis. 2021.10.26, Kyoto, J
apan. 
2) Yokote K.（2021）(Web講演) Future per
spectives on the management of triglyceride 
and residual risk. The 19th International Sy
mposium on Atherosclerosis. 2021.10.26, Kyot
o, Japan. 
3) Yokote K, Yamashita S, Arai H, Araki 
E, Matsushita M, Nojima T,Suganami H, Ishiba
shi S.（2021）(Web一般演題) Effect of pemafi
brate, a selective PPARα modulator (SPPARM
α),on neutrophil-lymphocyte ratio (NLR): a 
pooled-analysis from 6 randomized, double-bl
ind, placebo-controlled trials.The 19th Inte
rnational Symposium on Atherosclerosis. 2021.
10.26, Kyoto, Japan. 
4) Daisaku Masuda, Shziuya Yamashita, Kat
sunao Tanaka, Takeshi Okada, Masahiro Koseki,
 Makoto Nishida, Kenta Mori, Tatsurou Ishida,
 Ken-ichi Hirata APSAVD-IAS-JAS Joint Sympo
sium "Evidence of Triglyceride-rich Lipoprot
eins and Remnant Cholesterol for Residual Ca
rdiovascular Risk Management"  Multicenter c
linical study for the examination of apolipo
protein B-48 level as a screening marker for
 coronary artery disease The 19th Internati
onal Symposium on Atherosclerosis (October 2
4-27, 2021, Kyoto) 
5) Katsunao Tanaka, Masahiro Koseki, Hisa
shi Kato, Jiuyang Chang, Takeshi Okada, Kota
ro Kanno, Hiroyasu Inui, Yinghong Zhu, Tohru
 Ohama, Makoto Nishida, Kazuya Miyashita, Sh
izuya Yamashita, Yasushi Sakata A case of a
nti-GPIHBP1 antibody positive hyperchylomicr
onemia accompanied with idiopathic thromboc
ytopenic purpura The 19th International Sym
posium on Atherosclerosis (October 24-27, 20
21, Kyoto) 
6) Hidenori Arai, Shizuya Yamashita, Kout
aro Yokote, Eiichi Araki, Mitsunori Matsushi
ta, Toshiaki Nojima, Hideki Suganami, Shun I
shibashi Efficacy and safety of pemafibrate,
 a selective PPARα modulator (SPPARMα), in
 older patients with hypertriglyceridemia in
 combination with or without statin: a poole
d analysis from 6 randomized, double-blind, 
placebo-controlled trials The 19th Internat
ional Symposium on Atherosclerosis (October 
24-27, 2021, Kyoto) 
7) 田中 督記, 高梨 幹生, 木村 武史, 李 騁
騁, 石 婧璇, 高瀬 暁, 岡崎 佐智子, 飯塚 陽子,
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 門脇 孝, 山内 敏 正, 岡崎 啓明：「インスリン
欠乏時の重度高中性脂肪血症のマウスモデル確立
と分子機序解明」第64回日本糖尿病学会年次学術
集会（2021年5月20-22日 富山（virtual）） 
8) 岡崎 啓明：「中性脂質代謝と動脈硬化:新
たな制御標的の探索」第 16 回五島雄一郎賞受賞
講演 第53回日本動脈硬化学会総会（2021年10月2
3・24日 京都（virtual）） 
9) 岡崎 啓明：「「後に SLE を発症した抗 G
PIHBP1 抗体による原発性高カイロミクロン血症」
のディスカッサント」シンポジウム14: 「行列ので
きる診療相談所 : 迷い・悩んだ症例から学ぶ、原
発性脂質異常症診断・治療」 第53回日本動脈硬化
学会総会（2021年10月23・24日 京都（virtual）） 
10) 田中 督記、石 婧璇、高梨 幹生、高瀬 暁、
岡崎 佐智子、飯塚 陽子、門脇 孝、山内 敏正、 
岡崎 啓明：「ベキサロテンによる薬剤性高中性脂
肪血症のマウスモデル確立と分子機序解明」第53
回日本動脈硬化学会総会（2021年10月23・24日 京
都（virtual）） 
11) 佐藤 元彌，田村 嘉章，中西 恵，糸数 祐
公子，全 秀剛，大隅 瞬，岡崎 啓明，豊島 堅志，
千葉 優子，荒木 厚：「著明な高トリグリセライド
（TG）血症による急性膵炎を発症した2型糖尿病の
1例」第672回日本内科学会関東地方会（2021年10月
9日 東京） 
12) 高橋 学, 田副 文子, 武井 祥子, 宮下
 かずや, 武井 暁一, 若林 徹治, 永島 秀一,
 倉科 智行, 岡田 健太, 海老原 健, 石橋 
俊：GPIHBP1異常により重症高トリグリセライド血
症を呈した2症例 日本動脈硬化学会総会プログ
ラム・抄録集53回 Page67(2021.10) 
13) 小倉正恒. 高トリグリセライド血症の成
因．第53回日本動脈硬化学会総会・学術集会 スポ
ンサードシンポジウム トリグリセライド管理を
基盤とした動脈硬化のリスクマネジメント 2021
年10月23日．京都府京都市（現地開催＋WEB配信） 
14) 山下 静也、荒井 秀典、横手 幸太郎、荒木
 栄一、松下 光儀、野島 俊秋、菅波 秀規、石橋 
俊 低HDL-C血症合併高TG血症患者における選択
的PPARαモジュレーター（SPPARMα）ペマフィブラ
ート（PEM）のHDLに及ぼす影響～国内プラセボ（P
BO）対照6治験併合解析～ 第53 回日本動脈硬化
学会総会・学術集会(2021年10月23-24日、国立京都
国際会館&web) 
15) 田中克尚、小関 正博、加藤 恒、岡田 
健志、嵯峨 礼美、冠野 昴太郎、常 久洋、乾 
洋勉、朱 頴竑、大濱 透、西田 誠、宮下かずや、
山下静也、坂田泰史 特発性血小板減少性紫斑病
を伴う抗GPIHBP1抗体陽性自己免疫性高カイロミ
クロン血症の1例 第53 回日本動脈硬化学会総
会・学術集会(2021年10月23-24日、国立京都国際会
館&web) 
16) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の
8疾患 第35回小児脂質研究会 （2021年11月19-2
0日Web開催） 
17) 斯波真理子 会長講演 原発性高カイロミ
クロン血症の病態とアンチセンスを用いた新規治
療法の開発 第20回遺伝子・デリバリー研究会シ
ンポジウム（2021年12月4日、慶応大学日吉キャン
パス） 
18) Harada-Shiba M. Biochemistry and genet
ics of triglyceride. Lipid Association of In

dia. 2022年8月12日, India，Web 
19) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異
常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研
究班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウ
ム，招待講演，2022年9月8日，東京 
20) 斯波真理子，和田郁人，小林直之,原発性高
カイロミクロン血症を標的とした、アンチセンス
を用いた新規治療法の開発，日本核酸医薬学会第7
回年会，2022年7月31～8月3日，東京 
21) 斯波真理子，小林直之，和田郁人，脂質異
常症難病に対する核酸医薬の開発，第54回日本動
脈硬化学会総会・学術集会，シンポジウム，2022年
7月23日～24日，久留米 
22) 鈴木崇史、内野卓也、岡村英利菜、磯野朱
里、佐山遥平、石渡千聖、中島利菜、岡本かおり、
江戸直樹、宇野希世子、宇野健司、盛田幸司、石川
敏夫、蔵野信、塚本和久 繰り返す急性膵炎を合併
する高カイロミクロン血症症例の遺伝学的・生化
学的解析 第54回日本動脈硬化学会総会・学術集
会 2022年7月 
23) Tada H. Impact of lipases on human dys
lipidemia & atherosclerosis. The 11th Intern
ational Congress on Lipid & Atherosclerosis 
Sep 15-17, 2022 (Seoul) 
24) 増田大作.動脈硬化性疾患予防のための残
余リスクとしての高TG血症の評価と治療 東京慈
恵会医科大学循環器内科勉強会（2022年4月20日、
web） 
25) 増田大作.動脈硬化リスク状態の軽減を目
指した脂質の「質と量」～脂質異常症治療における
不飽和脂肪酸のエビデンスを考える～ランチョン
セミナー１、第54回日本動脈硬化学会総会・学術集
会（2022年7月23日、福岡県久留米市&web） 
26) 増田大作.糖尿病患者の脂質管理における
レムナントの重要性～トリグリセライド（TG）だけ
見てませんか？～ イブニングセミナー6、日本糖
尿病学会年次学術集会（2022年5月13日、神戸国際
展示場） 
27) Shizuya Yamashita, Hidenori Arai, Kout
aro Yokote, Eiichi Araki, Neil Hounslow, K. 
Ikeda, Toshiaki Nojima, Hideki Suganami, Shu
n Ishibashi: Response of lipoproteins to a m
eal tolerance test in patients with type 2 d
iabetes and hypertriglyceridemia. Poster. 90
h European Atherosclerosis Society (EAS) Con
gress（May 22-25, 2022；Milan, Italy）. 
28) Hidenori Arai, Shizuya Yamashita, Kout
aro Yokote, Eiichi Araki, N. Hounslow, Kenic
hiro Ikeda, Toshiaki Nojima, Hideki Suganami,
 Shun Ishibashi: Pemafibrate improved postpr
andial TG, RemL-C and apoB48 in patients wit
h type 2 diabetes (T2D) and hypertriglycerid
emia: a post-hoc analysis of the phase 3 cli
nical trial. Poster. 90h European Atheroscle
rosis Society (EAS) Congress（May 22-25, 202
2；Milan, Italy）. 
29) 山下静也：高TG血症の病態と治療の最前線
〜診療ガイドライン改訂とSPPARMαへの期待も含
めて〜 動脈硬化性疾患予防ガイドライン2022年
版普及啓発セミナー（2022年8月19日、鹿児島） 
30) 山下静也：新JASガイドラインを踏まえたT
G管理の意義とSPPARMαへの期待 血管合併症抑
制に向けた血糖・脂質管理を考える2022（2022年9
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月9日） 
31) The 11th International Congress on Lip
id & Atherosclerosis with Asian-Pacific Soci
ety of Atherosclerosis and Vascular Disease 
(ICoLA 2022 with APSAVD） (2022年9月15-17日、
Seoul、Korea)  口演 Novel selective PPARα 
modulator pemafibrate for dyslipidemia and n
onalcoholic fatty liver disease (NAFLD). 
32) 岡崎啓明：市民公開講座「トリグリセライ
ドに関連した難病について」第22回動脈硬化教育
フォーラム（2022年2月6日 東京） 
33) 田中 督記, 高瀬 暁, 岡崎 佐智子, 石浦 
浩之, 濱野 頌子, 石 婧璇, 高梨 幹生, 飯塚 陽
子, 辻 省次, 山内 敏正, 岡崎 啓明：「脂肪摂取
制限が奏功し正常分娩に至った、LMF1ナンセンス
変異ホモ接合体による妊娠時の重度高中性脂肪血
症性急性膵炎の一例」第65回日本糖尿病学会年次
学術集会（2022年5月12- 14日 兵庫県神戸市） 
34) 岡﨑 佐智子, 田中 督記, 高瀬 暁, 高梨 
幹生, 石 婧璇, 飯塚 陽子, 木村 孝穂, 村上 正
巳, 柳元 伸太郎, 山内 敏正, 岡﨑 啓明：「新入
生健診を契機に診断された抗GPIHBP1自己抗体に
よる原発性高カイロミクロン血症」第65回日本糖
尿病学会年次学術集会（2022年5月12- 14日 兵庫
県神戸市） 
35) 岡崎啓明：「生活習慣病から指定難病まで：
脂質と動脈硬化の未解決課題への取り組み」2022
年4月20日 第186回東京脂質談話会（於：東京） 
36) 岡崎啓明：「高LDL-C血症・高TG血症：診断
と治療の進め方〜遺伝性疾患や新たな治療開発も
含めて〜」2022年5月19日 KOWA Web Conference
（於：東京） 
37) 岡崎啓明：「高LDL-C血症：診断と治療の進
め方〜遺伝性疾患や新たな治療開発も含めて〜」2
022年9月26日 Meet The Expert via ZOOM（於：
栃木） 
38) 岡崎啓明：「高TG血症：診断と治療の進め
方」2022年10月4日 脳血管障害と脂質を考える会
（Web開催）（於：栃木） 
39) 岡崎啓明：「高TG血症：診断と治療の進め
方～遺伝性疾患や新たな治療開発も含めて～」202
2年11月18日 第21回 青森県高脂血症検討会（於：
青森） 
40) 田中 督記, 高瀬 暁, 岡崎 佐智子, 石浦 
浩之, 濱野 頌子, 石 婧璇, 高梨 幹生, 飯塚 陽
子, 辻 省次, 山内 敏正, 岡崎 啓明：「脂肪摂取
制限が奏功し正常分娩に至った、LMF1ナンセンス
変異ホモ接合体による妊娠時の重度高中性脂肪血
症性急性膵炎の一例」第65回日本糖尿病学会年次
学術集会（2022年5月12- 14日 兵庫県神戸市） 
41) 小関正博：中性脂肪を克服する－高中性脂
肪血症に焦点をあてた動脈硬化、脂肪肝治療戦略
－ 脂質代謝WEBカンファレンス 長崎市 2022
年5月24日 
42) 小関正博：高中性脂肪血症を克服する－動
脈硬化性疾患予防ガイドライン2022年版の改訂の
ポイントについて－ 飯塚医師会学術講演会 We
b配信 2022年8月22日 
43) 小関正博：動脈硬化惹起食誘導性NASHモデ
ルにおけるSPPARMαの肝臓・心臓への影響につい
て SPPARM Expo 2022 in West JAPAN 神戸市 
2022年10月9日 
44) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライ

ン2022年版の改訂のポイント－中性脂肪を克服す
る－ 四国動脈硬化シリーズセミナーin愛媛 松
山市 2022年10月24日 
45) 小関正博：心血管イベントリスクとしての
高中性脂肪血症、動脈硬化性疾患予防ガイドライ
ン改訂ポイント 安曇野市医師会学術講演会 安
曇野市 2022年11月30日 
46) 小関正博：高中性脂肪血症を克服する－動
脈硬化性疾患予防ガイドライン2022年版の改訂の
ポイントについて－ 東区内科医会学術講演会 
福岡市 2022年12月13日 
47) 小関正博：動脈硬化性疾患ハイリスク因子
としてのNAFLD/NASH－NAFLD/NASHに合併した糖尿
病・脂質異常症にどうアプローチするか－ 第23
回動脈硬化教育フォーラム コーヒーブレイクセ
ミナー 甲府市 2023年2月5日 
48) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライ
ン2022年版の改訂のポイントについて - 心血管
疾患の背景疾患としての高中性脂肪血症脂肪肝を
どう考えていくのか – 福井webカンファレンス
 福井市 2022年2月9日 
49) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライ
ン改訂のポイントと心血管イベントリスクとして
の高中性脂肪血症 大阪循環器内科連携会 2023
年3月4日 
50) Harada-Shiba M. Development of novel d
rug for primary chylomicronemia by using ant
isense. the 14th ISFA World Congress and the
 4th E-ISFA European Congress.  2023年6月1日
～6月3日. Berlin, Germany. （発表：6月2日） 
51) 岡崎 啓明：「脂質異常症の治療薬最新知見
〜遺伝疫学的研究からの新展開〜」(シンポジウム
19：動脈硬化のリスク管理：治療薬の最新知見）第
55回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2023年7月
8-9日栃木県宇都宮市） 
52) 岡崎 啓明：「高TG血症と疾患〜in vivoモ
デルからの病態解明と創薬探索〜」(シンポジウム
9：脂質・リポ蛋白代謝研究の最前線：創薬の鍵を
探る）第55回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2
023年7月8-9日栃木県宇都宮市） 
53) 岡崎 啓明：「LMF1変異による妊娠中の高T
G血症性急性膵炎」へのコメント（シンポジウム7：
今年も開催！！行列のできる診療所第3弾：脂質異
常症難病ケーススタディ）第55回日本動脈硬化学
会総会・学術集会（2023年7月8-9日栃木県宇都宮市） 
54) 田中 督記、高瀬 暁、石浦 浩之、濱野 頌
子、石 婧璇、高梨 幹生、飯塚 陽子、辻 省次、山
内 敏正、岡崎 佐智子、岡崎 啓明：「脂肪摂取制
限が奏功し正常分娩に至ったLMF1ナンセンス変異
ホモ接合体による重度高中性脂肪血症性急性膵炎
の一例」（シンポジウム7：今年も開催！！行列の
できる診療所第3弾：脂質異常症難病ケーススタデ
ィ）第55回日本動脈硬化学会総会・学術集会（202
3年7月8-9日栃木県宇都宮市） 
55) 田中 督記、石 璇、高梨 幹生、高瀬 暁、
飯塚 陽子、山内 敏正、岡崎佐智子、岡崎 啓明：
「ベキサロテンによる薬剤性高中性脂肪血症のマ
ウスモデル確立と分子機序解明」第55回日本動脈
硬化学会総会・学術集会（2023年7月8-9日栃木県宇
都宮市） 
56) 田中 督記、高瀬 暁、石浦 浩之、中嶋 克
行、木村 孝穂、村上 正巳、石 璇、 高梨 幹生、
飯塚 陽子、辻 省次、山内 敏正、岡崎 佐智子、岡



28 

 

崎 啓明：「GPIHBP1 の蛋白低値と新規変異を認め
た小児発症の重度高中性脂肪血症の一例」第55回
日本動脈硬化学会総会・学術集会（2023年7月8-9日
栃木県宇都宮市） 
57) 岡崎 啓明：「脂質異常症に対するANGPTL3
阻害薬」（シンポジウム 4：新しい脂質低下薬の創
薬ターゲット）第63回日本臨床化学会年次学術集
会（2023年10月28日 東京） 
58) 岡崎 啓明：「脂質異常症の基本と薬剤ター
ゲット」（臨床内分泌代謝入門(ABC)）第33回臨床
内分泌代謝 Update（2023年11月4日東京） 
59) 岡崎啓明：「糖尿病患者さんの脂質異常症
〜診療のピットフォール〜」2023年3月14日Tokyo 
Diabetes Web Lecture ～糖尿病×動脈硬化～
（於：Web） 
60) 岡崎啓明：「Lipid x years：脂質管理のパ
ラダイムシフト」2023年11月30日Total Managemen
t Expert Meeting（於：Web） 
61) 多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する
遺伝学的検査について JAS脂質代謝部会セミナー 
Oct 5, 2023（東京） 
62) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治
性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班
の取り組みについて FH Awareness Dayセミナー
2023 Oct 29, 2023（高松） 
 
（和文論文） 
1) 岡崎啓明：「Angiopoietin-like 3 protei
n抑制による脂質異常症治療について」糖尿病・内
分泌代謝科 53(3): 284-291, (2021.09) 
2) 岡崎啓明：「【内科疾患の診断基準・病型
分類・重症度】(第10章)代謝・内分泌「原発性高カ
イロミクロン血症」」内科127(4): 949-953, (202
1.04) 
3) 岡崎啓明：「特集 2020 年代の内科診療―
 26 テーマの近未来予想 「脂質異常症診療:期待
される高LDL-C血症，高TG血症の新薬とパラダイム
シフト」内科128(6):, (2021.12掲載予定) 
4) 岡崎啓明：「脂質異常症―高TG血症, 低HD
Lコレステロール血症」今日の治療指針2022, 医学
書院 (2021年度掲載予定) 
5) 岡崎啓明：「脂質異常症（糖尿病合併例も
含めて」」最新ガイドラインに基づく 代謝・内分
泌疾患診療指針, 総合医学社 (2021年度掲載予
定) 
6) 岡崎啓明：「その他の原発性脂質異常症」
『日本医師会雑誌』特別号「内分泌疾患・糖尿病・
代謝疾患―診療のエッセンス」 (2021年度掲載予
定) 
7) 岡崎啓明：「脂質異常・メタボ」『ほどほ
ど簡単な内科診療の問題集』(2021年度掲載予定) 
8) 塚本和久 難治性高トリグリセライド血症
  脂質異常症の動向と治療の展望  カレント
テラピー 39(9), 860-864, 2021 
9) 塚本和久 高トリグリセライド血症  私
の治療 （猿田享男、北村惣一郎 総監修） 日本
医事新報 5086, p39, 2021 
10) 斯波真理子：脂質異常症に対する新規薬剤
の開発状況，医学と薬学 Vol.79 1293-1298，2022.
10 
11) 岡崎啓明：「脂質異常症―高TG血症, 低HD
Lコレステロール血症」 今日の治療指針 2022年版.
 医学書院, 766-770, 2022.1. 

12) 石垣 泰. 脂質異常症の管理 高トリグリ
セリド血症：臨床と研究 99(1)：53-57、2022 
13) 岡崎啓明：【プライマリケア医に必要な情
報をまるっと整理 くすりの使い方便利帳】(第6
章)代謝系に作用する薬剤 脂質異常症治療薬.
「フィブラート系薬、選択的PPARαモジュレータ
ー」臨床雑誌 内科 131(4): 871-875. 南江堂. 20
23.4. 
14) 岡崎啓明：「高TG血症の成因」メディカル・
ビューポイント 44(3):2. 医事出版社. 2023.3 
15) 岡崎啓明、分担執筆：「臨床力を評価する
 リアルな内科診療の問題集」（セクション011, 
052, 073, 086, 105）南江堂. 2023.2 
 
（英文論文） 
1) Okazaki H, Gotoda T, Ogura M, Ishibash
i S, Inagaki K, Daida H, Hayashi T, Hori M, 
Masuda D, Matsuki K, Yokoyama S, Harada-Shib
a M on behalf of the Committee on Primary Dy
slipidemia under the Research Program on Rar
e and Intractable Disease of the Ministry of
 Health, Labour and Welfare of Japan: Curren
t Diagnosis and Management of Primary Chylom
icronemia. J Atheroscler Thromb. 2021 Sep 1;
28(9):883-904.  
2) Sai E, Shimada K, Aikawa T, Aoshima C,
 Takamura K, Hiki M, Yokoyama T, Miyazaki T,
 Fujmoto S, Konishi H, Hirano KI, Daida H, M
inamino T. Triglyceride Deposit Cardiomyovas
culopathy with Massive Myocardial Triglyceri
de which Was Proven Using Proton-magnetic Re
sonance Spectroscopy. Intern Med. 2021;60:12
17-1220. 
3) Koutaro Yokote, Shizuya Yamashita, Hid
enori Arai, Eiichi Araki, Mitsunori Matsushi
ta, Toshiaki Nojima, Hideki Suganami, Shun I
shibashi Effects of pemafibrate on glucose 
metabolism markers and liver function tests 
in patients with hypertriglyceridemia: A poo
led analysis of six phase 2 and phase 3 rand
omized double-blind placebo-controlled clini
cal trials Cardiovasc Diabetol  20(1):96, 2
021 
4) Kunitsu T, Harada-Shiba M, Sato T, Non
omura K, Kimura T, Miyashita K, Nakajima K, 
Murakami M. Development of hypertriglyceride
mia due to GPIHBP1 autoantibodies prior to c
linical diagnosis of systemic lupus erythema
tosus in a 14-year-old girl. Allergol Int. 2
022 Jun 2:S1323-8930(22)00042-9. doi: 10.101
6/j.alit.2022.05.001. Online ahead of print. 
5) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami
 M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and I
shibashi S. Prospective Registry Study of Pr
imary Dyslipidemia (PROLIPID): Rationale and
 Study Design. J Atheroscler Thromb. 2022;2
9:953-969. 
6) Minamizuka T, Kobayashi J, Tada H, Kos
hizaka M, Maezawa Y, Yokote K. Homozygous fa
milial lipoprotein lipase deficiency without
 obvious coronary artery stenosis. Clin Bioc
hem. 2022 Oct;108:42-45 
7) Katsunao Tanaka, Masahiro Koseki, Hisa
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shi Kato, Kazuya Miyashita, Takeshi Okada, K
otaro Kanno, Ayami Saga, Jiuyang Chang, Taka
shi Omatsu, Hiroyasu Inui, Tohru Ohama, Mako
to Nishida, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakat
a: Anti-GPIHBP1 antibody-positive autoimmune
 hyperchylomicronemia and immune thrombocyto
penia. J Atheroscler Thromb, 2022 Feb 18. do
i: 10.5551/jat.63348. Online ahead of print. 
8) Katsunao Tanaka, Masahiro Koseki, Hisa
shi Kato, Kazuya Miyashita, Takeshi Okada, K
otaro Kanno, Ayami Saga, Jiuyang Chang, Taka
shi Omatsu, Hiroyasu Inui, Tohru Ohama, Mako
to Nishida, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakat
a.Anti-GPIHBP1 antibody-positive autoimmune 
hyperchylomicronemia and immune thrombocytop
enia. J Atheroscler Thromb 30(1):100-104, 20
23 
9) Tanaka M, Takase S, Ishiura H, Yamauch
i T, Okazaki S, Okazaki H. A novel homozygou
s nonsense variant of LMF1 in pregnancy-indu
ced hypertriglyceridemia with acute pancreat
itis. J Clin Lipidol. 2023;17(3):327-331. do
i: 10.1016/j.jacl.2023.03.005. 
10) Aikawa T, Sai E, Kudo A, Kawaguchi YO,
 Takamura K, Hiki M, Yokoyama T, Miyazaki T,
 Fujimoto S, Shimada K, Hirano KI, Daida H, 
Minamino T. 1H-MRS to evaluate improved trig
lyceride accumulation in idiopathic triglyce
ride deposit cardiomyovasculopathy after CNT
-01 (tricaprin/trisdecanion) administration.
 Endocrinol Diabetes Metab Case Rep. 2023 Ap
r 21;2023(2):22-0370. doi: 10.1530/EDM-22-03
70. Print 2023 Apr 1. 
 
（その他啓発活動） 
1) 稲垣恭子：健康・体力づくり事業財団 健

康運動指導士養成講習会 脂質異常症 2023年7

月21日 

 

6. 脳腱黄色腫症 
（学会等講演） 
1) 関島良樹．小児期から認知されるべき疾患
「脳腱黄色腫症」－脳神経内科医の立場から－．第
63回日本小児神経学会学術集会，福岡，2021.5.27.
～31. （教育講演） 
2) 関島良樹．見逃していませんか？治療可能
な代謝性疾患「脳腱黄色腫症」．第41回静岡小児臨
床研究ネットワーク勉強会，静岡，2021.7.17. （教
育講演） 
3) 関島良樹．小児期から認知されるべき疾患
「脳腱黄色腫症」－脳神経内科医の立場から－．第
62回日本先天代謝異常学会学術集会，名古屋，202
1.11.4  （教育講演） 
4) 尾松 卓、小関正博、岡田健志、田中克尚、
冠野昴太郎、嵯峨礼美、乾 洋勉、常 久洋、大濱
 透、石原光昭、鯨岡 健、服部浩明、西田 誠、
山下静也、坂田 泰史 全身性に著明な腱黄色腫
を認めた脳腱黄色腫症の一例 第53 回日本動脈
硬化学会総会・学術集会(2021年10月23-24日、国立
京都国際会館&web) 
5) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の
8疾患 第35回小児脂質研究会 （2021年11月19-2

0日Web開催） 
6) 関島良樹：2023年1月29日に開催される日本
小児栄養消化器学会主催主催の若手医師に対する
教育セミナーで脳腱黄色腫症について講演予定 
7) 中川沙織，平山哲，三井田孝，佐藤眞治: 
薬学研究から臨床化学へのトランスレーショナル
リサーチ 分子探索・分析法開発・有用性の検証ま
で. コレステロール合成・吸収・代謝物の定量法
とその応用～バイオマーカー及び食品成分の作用
の新しい発見～. 第62回日本臨床化学会年次学
術集会, 富山 (9/30-10/2), 臨床化学 Vol. 51 S
uppl.1： 132, 2022 
8) Shingo Koyama, Yoshiki Sekijima: CTX i
n Japan. CTX international scientific meetin
g. 2023.8.27-28, Jerusalem, Israel 
9) 多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する
遺伝学的検査について JAS脂質代謝部会セミナー 
Oct 5, 2023（東京） 
10) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治
性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班
の取り組みについて FH Awareness Dayセミナー
2023 Oct 29, 2023（高松） 
 
（和文論文） 
1) 関島良樹：脳腱黄色腫症．新薬と臨床 70
(5)：44-50, 2021 
2) 関島良樹：小児期から成人期まで認知され
るべき治療可能な代謝性疾患｢脳腱黄色腫症｣．難
病と在宅ケア27(12)：40-44, 2022 
3) 稲葉雄二，関島良樹：脳腱黄色腫症の早期
治療のために．脳と発達：2023年1月号掲載予定 
4) 小山信吾：脳腱黄色腫症.脳神経内科, 97
(3): 324-332, 2022 
 
（英文論文） 
1) Koyama S, Sekijima Y, Ogura M, Hori M,
 Matsuki K, Miida T, Harada-Shiba M; Committ
ee on Primary Dyslipidemia under the Researc
h Program on Rare and Intractable Disease of
 the Ministry of Health, Labour and Welfare 
of Japan. Cerebrotendinous Xanthomatosis: Mo
lecular Pathogenesis, Clinical Spectrum, Dia
gnosis, and Disease-Modifying Treatments. J 
Atheroscler Thromb 28(9): 905-925, 2021. 
2) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami
 M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and I
shibashi S. Prospective Registry Study of Pr
imary Dyslipidemia (PROLIPID): Rationale and
 Study Design. J Atheroscler Thromb. 2022;2
9:953-969. 
3) Koyama S, Okabe Y, Suzuki Y, Igari R, 
Sato H, Iseki C, Tanji K, Suzuki K, Ohta Y. 
Differing clinical features between Japanese
 siblings with cerebrotendinous xanthomatosi
s with a novel compound heterozygous CYP27A1
 mutation: a case report. BMC Neurol. 2022 M
ay 25;22(1):193. 
4) Takahashi M, Okazaki H, Tada H, 

Ishibashi S. A case of cerebrotendinous 

xanthomatosis with massive xanthomas but 

without a considerable increase in serum 

cholestanol levels. J Clin Lipidol. 2023 Sep 
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17:S1933-2874(23)00270-2. doi: 

10.1016/j.jacl.2023.09.008. Epub ahead of 

print. PMID: 37777472. 

 

7. 無βリポタンパク血症 
（学会等講演） 
1) Satoru Takase, Hiroyuki Ishiura, Madok
a Sawatari, Yugo Takaki, Nagisa Komatsu, Mas
aki Tanaka, Sachiko Okazaki, Mikio Takanashi,
 Chengcheng Li, Jingxuan Shi, Yoko Iizuka, J
un Mitsui, Shoji Tsuji, Takashi Kadowaki, To
shimasa Yamauchi, Hiroaki Okazaki: „Whole-ex
ome sequencing revealed APOB variants of new
ly-identified pathogenicities in a case of c
ompound heterozygous FHBL1“.  The 19th Inte
rnational Symposium on Atherosclerosis (ISA)
（2021年10月24日-27日 Kyoto, Japan (virtua
l)） 
2) 高瀬 暁, 石浦 浩之, 佐渡 円香, 高木 祐
吾, 小松 なぎさ, 田中 督記, 岡崎 佐智子, 高
梨 幹生, 李 騁騁, 石 婧璇, 飯塚 陽子, 辻 省
次, 門脇 孝, 山内 敏正, 岡崎 啓明：「全エクソ
ーム解析にて同定された家族性低βリポ蛋白血症
複合ヘテロ接合体(ナンセンス変異+ミスセンス変
異)の一例」第64回日本糖尿病学会年次学術集会（2
021年5月20-22日 富山（virtual）） 
3) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の
8疾患 第35回小児脂質研究会 （2021年11月19-2
0日Web開催） 
4) 第54回日本動脈硬化学会学術大会 シンポ
ジウム4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：行列
のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタデ
ィ 座長 島野仁、斯波真理子 
5) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異
常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研
究班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウ
ム，招待講演，2022年9月8日，東京 
6) 岡崎啓明：市民公開講座「トリグリセライ
ドに関連した難病について」第22回動脈硬化教育
フォーラム（2022年2月6日 東京） 
7) 岡崎啓明：「高HDL・低LDL血症」2022年2月
10日 ドクターサロン ラジオNIKKEI（於：東京） 
8) 岡崎啓明：「生活習慣病から指定難病まで：
脂質と動脈硬化の未解決課題への取り組み」2022
年4月20日 第186回東京脂質談話会（於：東京） 
9) 多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する
遺伝学的検査について JAS脂質代謝部会セミナー 
Oct 5, 2023（東京） 
10) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治
性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班
の取り組みについて FH Awareness Dayセミナー
2023 Oct 29, 2023（高松） 
 
（和文論文） 
1) 若林徹治, 高橋学, 岡崎啓明：低脂血症の
診断と治療 動脈硬化性疾患予防のための脂質異
常症診療ガイド2023年版「3 アポ B 含有リポ蛋
白が減少する遺伝病」項. 日本動脈硬化学会（編）：
 動脈硬化性疾患予防のための脂質異常症診療ガ
イド 2023年版 低脂血症の診断と治療. 日本動
脈硬化学会, 2023 
 

（英文論文） 
1) Takahashi M, Okazaki H, Ohashi K, Ogur
a M, Ishibashi S, Okazaki S, Hirayama S, Hor
i M, Matsuki K, Yokoyama S, Harada-Shiba M o
n behalf of the Committee on Primary Dyslipi
demia under the Research Program on Rare and
 Intractable Disease of the Ministry of Heal
th, Labour and Welfare of Japan: Current Dia
gnosis and Management of Abetalipoproteinemi
a. J Atheroscler Thromb. 2021 Oct 1;28(10):1
009-1019.  
2) Takahashi M, Ozaki N, Nagashima S, 

Wakabayashi T, Iwamoto S, Ishibashi S.  

Normal plasma apoB48 despite the virtual 

absence of apoB100 in a compound heterozygote 

with novel mutations in the MTTP gene. J Clin 

Lipidol. 2021 May 8:S1933-2874(21)00071-4. 

doi:10.1016/j.jacl.2021.04.013. Online ahead 

of print. 

 

8. 家族性低βリポタンパク血症1(ホモ接合体) 
（学会等講演） 
1) 多田隼人. ヒトゲノム情報を動脈硬化予防
にどう活かすか？北陸糖尿病合併症研究会 Sep 2,
 2021 (金沢） 
2) 多田隼人. Fine tuning Your Medical Pra
ctice for Cardiology  
based on Human Genetics. 東京循環器ネットワ
ーク講演会 Nov 20, 2021（東京） 
3) Satoru Takase, Hiroyuki Ishiura, Madok
a Sawatari, Yugo Takaki, Nagisa Komatsu, Mas
aki Tanaka, Sachiko Okazaki, Mikio Takanashi,
 Chengcheng Li, Jingxuan Shi, Yoko Iizuka, J
un Mitsui, Shoji Tsuji, Takashi Kadowaki, To
shimasa Yamauchi, Hiroaki Okazaki: „Whole-ex
ome sequencing revealed APOB variants of new
ly-identified pathogenicities in a case of c
ompound heterozygous FHBL1“. The 19th Intern
ational Symposium on Atherosclerosis (ISA)（2
021年10月24日-27日 Kyoto, Japan (virtual)） 
4) 高瀬 暁, 石浦 浩之, 佐渡 円香, 高木 祐
吾, 小松 なぎさ, 田中 督記, 岡崎 佐智子, 高
梨 幹生, 李 騁騁, 石 婧璇, 飯塚 陽子, 辻 省
次, 門脇 孝, 山内 敏正, 岡崎 啓明：「全エクソ
ーム解析にて同定された家族性低βリポ蛋白血症
複合ヘテロ接合体(ナンセンス変異+ミスセンス変
異)の一例」第64回日本糖尿病学会年次学術集会（2
021年5月20-22日 富山（virtual）） 
5) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の
8疾患 第35回小児脂質研究会 （2021年11月19-2
0日Web開催） 
6) 第54回日本動脈硬化学会学術大会 シンポ
ジウム4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：行列
のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタデ
ィ 座長 島野仁、斯波真理子 
7) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異
常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研
究班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウ
ム，招待講演，2022年9月8日，東京 
8) 高瀬 暁, 石浦 浩之, 高木 祐吾, 佐渡 円
香, 小松 なぎさ, 田中 督記, 高梨 幹生, 李 騁
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騁, 石 セイセン, 飯塚 陽子, 辻 省次, 門脇 孝,
 山内 敏正, 岡崎 佐智子, 岡崎 啓明 (座長: 斯
波 真理子, 島野 仁, コメンテーター: 高橋 
学)：原発性脂質異常症調査研究班共催:行列ので
きる診療所第2弾:脂質異常症難病ケーススタディ
 FHBL複合ヘテロ接合体診断症例から考察する原
発性低脂血症における遺伝子解析・家系解析の意
義について, 第54回日本動脈硬化学会総会・学術
集会, 2022年7月23日～24日 
9) 岡崎啓明：市民公開講座「トリグリセライ
ドに関連した難病について」第22回動脈硬化教育
フォーラム（2022年2月6日 東京） 
10) 岡崎啓明：「高HDL・低LDL血症」2022年2月
10日 ドクターサロン ラジオNIKKEI（於：東京） 
11) 岡崎啓明：「生活習慣病から指定難病まで：
脂質と動脈硬化の未解決課題への取り組み」2022
年4月20日 第186回東京脂質談話会（於：東京） 
12) 多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する
遺伝学的検査について JAS脂質代謝部会セミナー 
Oct 5, 2023（東京） 
13) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治
性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班
の取り組みについて FH Awareness Dayセミナー
2023 Oct 29, 2023（高松） 
 
（和文論文） 
1) 若林徹治, 高橋学, 岡崎啓明：低脂血症の
診断と治療 動脈硬化性疾患予防のための脂質異
常症診療ガイド2023年版「3 アポ B 含有リポ蛋
白が減少する遺伝病」項. 日本動脈硬化学会（編）：
 動脈硬化性疾患予防のための脂質異常症診療ガ
イド 2023年版 低脂血症の診断と治療. 日本動
脈硬化学会, 2023 
 
（英文論文） 
1) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami
 M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and I
shibashi S. Prospective Registry Study of Pr
imary Dyslipidemia (PROLIPID): Rationale and
 Study Design. J Atheroscler Thromb. 2022;2
9:953-969. 
2) Sasaki K, Tada H, Kawashiri MA, Ito T.
 Case report: Unusual coexistence between fa
milial hypercholesterolemia and familial hyp
obetalipoproteinemia. Front Cardiovasc Med. 
2022 Aug 8;9:942772 
3) Kudo T, Sasaki K, Tada H. Familial hy
pobetalipoproteinemia caused by homozygous l
oss-of-function mutations in PCSK9: A case r
eport. J Clin Lipidol. 2022 Sep-Oct;16(5):59
6-600 
4) Bredefeld C, Hussain MM, Averna M, 

Black DD, Brin MF, Burnett JR, Charrière S, 

Cuerq C, Davidson NO, Deckelbaum RJ, Goldberg 

IJ, Granot E, Hegele RA, Ishibashi S, Karmally 

W, Levy E, Moulin P, Okazaki H, Poinsot P, 

Rader DJ, Takahashi M, Tarugi P, Traber MG, 

Filippo MD, Peretti N. Guidance for the 

diagnosis and treatment of hypolipidemia 

disorders. J Clin Lipidol. 2022 Sep 29;S1933-

2874(22)00253-7. 

 

9. 移行期医療 
（学会等講演） 
1) 岡崎 佐智子、高瀬 暁、久保田 みどり、田
中 督記、高梨 幹生、飯塚 陽子、柳元 伸太郎、山
内 敏正、岡崎 啓明：「若年成人の高コレステロー
ル血症の診断と治療〜生涯LDL-C負荷の低減のた
めに〜」（シンポジウム15：ライフステージと動脈
硬化〜シームレスな治療のために〜）第55回日本
動脈硬化学会総会・学術集会（2023年7月8-9日栃木
県宇都宮市） 
2) 岡崎 啓明：「脂質異常症の基本と薬剤ター
ゲット」（臨床内分泌代謝入門(ABC)）第33回臨床
内分泌代謝 Update（2023年11月4日東京） 
3) 岡崎 啓明：「入学時・雇入時健診：若年高
LDL-C血症は家族性高コレステロール血症ハイリ
スク」（シンポジウム：健診データの解析から得ら
れる最新の知見とエビデンス〜LDLコレステロー
ルと動脈硬化〜）第37回日本小児脂質研究会（202
3年12月3日北九州市） 
4) 岡崎 啓明：「成人家族性高コレステロール
血症診療ガイドライン 2022の 改訂のポイント」2
023年1月26日 家族性高コレステロール血症と動
脈硬化性疾患予防の新ガイドラインの啓発講演会
（於：東京） 
5) 岡崎 啓明：「糖尿病患者さんの脂質異常症
〜診療のピットフォール〜」2023年3月14日Tokyo 
Diabetes Web Lecture ～糖尿病×動脈硬化～
（於：Web） 
6) 岡崎 啓明：「若年成人のLDL-C健診〜生涯
コレステロールリスクの軽減のために〜」2023年4
月10日家族性高コレステロール血症ユニバーサル
スクリーニングに 関 す る 啓 発 セミナ ー（主
催：日本動脈硬化学会）（於：Web） 
7) 岡崎 啓明：「若年期からのコレステロール
管理〜遺伝学から見えてきたLDL-Cのthe lower, 
the earlier, the better〜」2023年5月25日 第1
0回SHATS談話会（於：栃木、Web） 
8) 岡崎 啓明：「FHスクリーニング〜小児・若
年成人期のLDL-C健診のすすめ〜」2023年8月20日
「家族性高コレステロール血症 カスケードスク
リーニングおよび遺伝学的検査に関する啓発」日
本動脈硬化学会（於：Web、東京） 
9) 岡崎 啓明：「若年成人のLDL-C健診〜生涯
コレステロールリスクの軽減のために〜」2023年1
0月17日「家族性高コレステロール血症 ユニバー
サルスクリーニングに関する啓発セミナー」日本
動脈硬化学会（於：Web） 
10) 岡崎 啓明：「Lipid x years：脂質管理の
パラダイムシフト」2023年11月30日Total Managem
ent Expert Meeting（於：Web） 
11) 岡崎 啓明：「FHスクリーニングと早期診断
治療について」2023年12月12日 FH Academy 2023
（家族性高コレステロール血症 診断・治療 医学
教育プログラム）（於：大阪） 
12) 岡崎佐智子：「18歳は生活習慣の分岐点：
健康診断で動脈硬化を防ぐ 」（市民公開講座：動
脈硬化予防：早めの治療で健康長寿！）第55回日本
動脈硬化学会総会・学術集会（2023年7月8-9日Web） 
13) 岡崎佐智子：「若年成人からの健康診断で
動脈硬化予防：生活習慣病から遺伝病まで」Metab
olism Science Seminar（2023年10月2日Web） 



32 

 

14) 小倉正恒、「原発性脂質異常症の移行期医
療～小児慢性特定疾病制度と成人難病制度の現況
と問題点、また取り組みについて～」、第55回日本
動脈硬化学会総会・学術集会、シンポジウム15「ラ
イフステージと動脈硬化〜シームレスな治療のた
めに〜」、2023年７月9日（宇都宮市） 
 
（和文論文） 
1) 岡崎啓明：「脂質異常症―高LDLコレステロ
ール血症」 今日の治療指針 2024年版. 医学書院.
 2024.01 
2) 岡崎啓明、分担執筆：「臨床力を評価する
 リアルな内科診療の問題集」（セクション011, 
052, 073, 086, 105）南江堂. 2023.2 
3) 岡崎佐智子：「日本人若年者の脂質異常症
とその診療方針」Medical Practice 40(1)：87-93,
 2023.1 
 
（英文論文） 
1) Harada-Shiba M, Arai H, Ohmura H, Okaz
aki H, Sugiyama D, Tada H, Dobashi K, Matsuk
i K, Minamino T, Yamashita S, Yokote K. Guid
elines for the Diagnosis and Treatment of Ad
ult Familial Hypercholesterolemia 2022. J At
heroscler Thromb. 2023 May 1;30(5):558-586f 
small dense low-density lipoprotein choleste
rol in the healthy Japanese population. Ann 
Clin Biochem. 2022;59(4):242-252 
 
10. その他脂質異常症 
（学会等講演） 
1) Hiroyuki Daida. Plenary Symposium 5 "E
pidemiology" New Era of Pharmacological Ther
apy for Coronary Artery Disease：The role of 
n-3 polyunsaturated fatty acid for the cardi
ovascular disease prevention; Where are we n
ow? The 19th International Symposium on Athe
rosclerosis (ISA 2021) 
2) Shizuya Yamashita Novel strategy for 
prevention of cardiovascular disease by incr
easing CETP and enhancing reverse cholestero
l transport (RCT) with probucol The 19th In
ternational Symposium on Atherosclerosis (Oc
tober 24-27, 2021, Kyoto) 
3) Masahiro Koseki, Kotaro Kanno, Jiuyang
 Chang, Ayami Saga, Takeshi Okada, Hiroyasu 
Inui, Katsunao Tanaka, Takashi Omatsu, Tomoa
ki Higo, Seiko Ide, Shigeyoshi Saito, Yoshii
ro Kamada, Tohru Ohama, Makoto Nishida, Shiz
uya Yamashita, Yasushi Sakata.  Steatohepat
itis-related atherosclerosis and/or cardiomy
opathy in a rodent model The 19th Internati
onal Symposium on Atherosclerosis (October 2
4-27, 2021, Kyoto) 
4) Tetsuo Shoji, The CACHE Investigators
 Association of kidney function with levels
 of serum lathosterol and campesterol: The C
ACHE study CKD analysis The 19th Internati
onal Symposium on Atherosclerosis (October 2
4-27, 2021, Kyoto) 
5) Takeshi Matsumura, Yasushi Ishigaki, T
omoko Nakagami, Tetsuo Shoji, The CACHE Inve
stigators Relationship between diabetes and

 serum lathosterol and campesterol levels: T
he CACHE study DM analysis The 19th Interna
tional Symposium on Atherosclerosis (October
 24-27, 2021, Kyoto) 
6) Kotaro Kanno, Masahiro Koseki, Ayami S
aga, Hiroyasu Inui, Takeshi Okada, Takashi O
matsu, Katsunao Tanaka, Tohru Ohama, Makoto 
Nishida, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakata 
Cholesterol-dominant steatohepatitis was acc
ompanied with cardiac inflammation and dysfu
nction, which were suppressed by pemafibrate
 The 19th International Symposium on Athero
sclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 
7) Koutaro Yokote, Shizuya Yamashita, Hid
enori Arai, Eiichi Araki, Mitsunori Matsushi
ta,Toshiaki Nojima, Hideki Suganami, Shun Is
hibashi Effects of pemafibrate, a selective
 PPARα modulator (SPPARMα), on neutrophil-
lymphocyte ratio (NLR): a pooled-analysis fr
om 6 randomized, double-blind, placebo-contr
olled trials The 19th International Symposi
um on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, 
Kyoto) 
8) Yutaka Ishibashi, The CACHE Investigat
ors The values of cholesterol synthesis and
 absorption markers in Japanese healthy subj
ects: CACHE study HEALTHY analysis The 19th
 International Symposium on Atherosclerosis 
(October 24-27, 2021, Kyoto) 
9) Daisaku Masuda, Shizuya Yamashita, Kat
sunao Tanaka, Takeshi Okada, Masahiro Koseki,
 Makoto Nishida, Kenta Mori, Tatsurou Ishida,
 Ken-ichi Hirata Usefulness of apolipoprote
in B-48 concentration measurement in ischemi
c heart disease screening for cases without 
classical coronary risk factors The 19th In
ternational Symposium on Atherosclerosis (Oc
tober 24-27, 2021, Kyoto) 
10) Daisaku Masuda, Hiroyuki Hanada, Koush
i Sako, Makoto Abe, Shohei Yoshima, Ryosuke 
Muraki, Shunsuke Tamaki, Ryu Shutta, Yoshiyu
ki Nagai, Shizuya Yamashita Usefulness of n
on-HDL-Cholesterol minus direct LDL choleste
rol concentration (non-HDL-CdLDL-C) calculat
ion in estimating remnant cholesterol levels
 The 19th International Symposium on Athero
sclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 
11) Shun Ishibashi, Hidenori Arai, Koutaro
 Yokote, Eiichi Araki, Mitsunori Matsushita,
 Toshiaki Nojima, Hideki Suganami, Shizuya Y
amashita Effects of pemafibrate, a selective
 PPARα modulator (SPPARMα), on serum level
s of remnant lipoprotein cholesterol (RemL-
C): a pooled-analysis from 4 randomized, dou
ble-blind, placebocontrolled trials The 19th
 International Symposium on Atherosclerosis 
(October 24-27, 2021, Kyoto) 
12) Tetsuya Matoba, Yusuke Akiyama, Hirosh
i Yoshida, Kazuhiko Kotani, Tetsuo Shoji, Th
e Cache Investigators Associations of serum
 levels of cholesterol synthesis and absorpt
ion markers and the presence of cardiovascul
ar diseases: The CACHE study CVD analysis T
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he 19th International Symposium on Atheroscl
erosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 
13) Ayami Saga, Masahiro Koseki, Kotaro Ka
nno, Jiuyang Chang, Katsunao Tanaka, Takashi
 Omatsu, Sae Nishihara, Masumi Asaji, Takesh
i Okada, Yoshihiro Kamada, Yinghong Zhu, Hir
oyasu Inui, Tohru Ohama, Makoto Nishida, Shi
zuya Yamashita, Yasushi Sakata 7-ketocholes
terol exacerbates psoriasis-like dermatitis 
in diet-induced steatosis mice The 19th Int
ernational Symposium on Atherosclerosis (Oct
ober 24-27, 2021, Kyoto) 
14) Hiroyasu Inui, Makoto Nishida, Masumi 
Asaji, Ayami Saga, Kotaro Kanno, Jiuyang Cha
ng,  Yinghong Zhu, Takeshi Okada, Katsunao T
anaka, Tohru Ohama, Masahiro Koseki, Shizuya
 Yamashita, Yasushi Sakata XCR1+ dendritic 
cell-Induced CD4+ T helper-1 activation lead
s to exacerbation of remodeling after myocar
dial infarction The 19th International Symp
osium on Atherosclerosis (October 24-27, 202
1, Kyoto) 
15) Shohei Yoshima, Shunsuke Tamaki, Yoshi
yuki Nagai, Ryu Shutta, Daisaku Masuda, Ryos
uke Muraki, Makoto Abe, Koji Sako, Shizuya Y
amashita, Masahiro Seo, Takahisa Yamada,  Ak
ito Nakagawa, Yoshio Yasumura, Yusuke Nakaga
wa, Masamichi Yano, Takaharu Hayashi, Shungo
 Hikoso, Yohei Sotomi, Yasushi Sakata; the O
CVC-Heart Failure Investigators The Systemi
c Inflammation-based Glasgow Prognostic Scor
e Predicts Prognosis in Acute Decompensated 
Heart Failure Patients With Preserved Left V
entricular Ejection Fraction:  AHA Scientif
ic Sessions 2021 (November 13-15,2021, On-de
mand) 
16) Shunsuke Tamaki, Yoshiyuki Nagai, Ryu 
Shutta, Daisaku Masuda, Ryosuke Muraki, Shoh
ei Yoshima,Makoto Abe, Koji Sako, Shizuya Ya
mashita, Masahiro Seo, TakahisaYamada, Akito
 Nakagawa, Yoshio Yasumura, Yusuke Nakagawa,
 Masamichi Yano, Takaharu Hayashi, Shungo Hi
koso, Yohei Sotomi, Yasushi Sakata, the OCVC
-Heart Failure Investigators The combination
 of the neutrophil-to-lymphocyte and platele
t-to-lymphocyte ratios as a novel predictor 
of cardiac death in acute decompensated hear
t failure patients with preserved left ventr
icular ejection fraction: a multicenter stud
y AHA Scientific Sessions 2021 (November 13-
15,2021, On-demand) 
17) 横手幸太郎（Web 講演） 糖尿病における
脂質異常症管理のエッセンス．日本糖尿病学会中
国四国地方会第59回総会 イブニングセミナー1．
2021.10.22, 千葉（岡山） 
18) 横手幸太郎（講演） 糖尿病患者における
脂質管理の重要性と心血管リスク因子の包括的マ
ネジメント．第53回日本動脈硬化学会総会・学術集
会 シンポジウム10. 2021.10.24, 京都 
19) 横手幸太郎（Web 講演） 臨床研究から考
える糖尿病の動脈硬化と予防． 
第53回日本動脈硬化学会総会・学術集会 シンポ
ジウム10. 2021.10.24, 千葉（京都） 

20) 大村寛敏. シンポジウム1 動脈硬化性疾
患予防ガイドライン2022の方向性-改訂へ向けた
トピックス：高リスク病態を合併する冠動脈疾患
におけるアテローム硬化性心血管疾患(ASCVD)抑
制のために薬物療法．第53回日本動脈硬化学会総
会・学術集会（2021.10） 
21) 上條香織,渡邊佳孝,渡邊常樹,日比野聡,高
柳隆章,渡邉修一郎,阿部祥英,土橋一重  ステロ
イド感受性ネフローゼ症候群における血清レブチ
ン値の推移に関する検討 第56回日本小児腎臓病
学会 7/9-10/2021 高知市 
22) 阿部祥英,上條香織,渡邊佳孝,渡邉修一郎,
土橋一重  小児ネフローゼ症候群における血清ア
ディポネクチン増加の誘因に関する検討 第35回
日本小児脂質研究会 11/19-20/2021 東京（WEB） 
23) 増田大作 「日本人におけるリポ蛋白プロ
ファイルの変化をふまえた心血管イベント残余リ
スクに対する介入の重要性」ランチョンセミナー
１、第53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会(202
1年10月23-24日、国立京都国際会館&web) 
24) 増田大作 「脂質異常症」専門薬剤師認定
取得のための薬物療法集中講義、一般社団法人日
本医療薬学会(2021年10月11日収録、web配信） 
25) 小倉正恒（座長）．Moderated Poster Ses
sion 2: 原発性脂質異常症．第53回日本動脈硬化
学会総会・学術集会 2021年10月23日．京都府京都
市（現地開催＋WEB配信） 
26) 増田大作、山下静也、田中克尚、岡田健志、
小関正博、西田 誠、森 健太、石田達郎、平田健
一  古典的冠疾患リスクを有さない症例に対する
虚血性心疾患スクリーニングにおけるアポリポタ
ンパク質B-48濃度測定の有用性 第53 回日本動
脈硬化学会総会・学術集会(2021年10月23-24日、国
立京都国際会館&web) 
27) 増田大作、花田浩之、山下静也 レムナン
トコレステロール値の推測におけるnon-HDLコレ
ステロール−直接法LDLコレステロール濃度算定の
有用性の検討 第53 回日本動脈硬化学会総会・学
術集会(2021年10月23-24日、国立京都国際会館&we
b) 
28) 乾 洋勉、西田 誠、朝治真澄、嵯峨礼美、
冠野昴太郎、常 久洋、朱 頴竑、岡田健志、田中
克尚、大濱 透、小関正博、山下静也、坂田泰史 
心筋梗塞後に活性化したXCR1+樹状細胞によるTh1
の誘導がリモデリングの増悪につながる 第53 
回日本動脈硬化学会総会・学術集会(2021年10月23
-24日、国立京都国際会館&web) 
29) 庄司哲雄、The CACHE Investigators 腎
機能とコレステロール合成・吸収マーカーの関連：
CACHE研究CKD解析 第53 回日本動脈硬化学会総
会・学術集会(2021年10月23-24日、国立京都国際会
館&web) 
30) 的場哲哉、秋山雄介、吉田 博、小谷和彦、
庄司哲雄、The CACHE Investigators コレステロ
ール吸収・合成マーカーと心血管疾患の関連：CAC
HE研究CVD解析 第53 回日本動脈硬化学会総会・
学術集会(2021年10月23-24日、国立京都国際会館&
web) 
31) 嵯峨礼美、小関正博、冠野昂太郎、常 久
洋、田中克尚、尾松 卓、朝治真澄、岡田健志、鎌
田佳宏、乾 洋勉、朱 穎竑、大濱 透、西田 誠、
山下静也、坂田泰史 7-ketocholesterolは食餌誘
導性脂肪肝炎モデルマウスにおいて乾癬様皮膚炎
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を促進させる 第53 回日本動脈硬化学会総会・学
術集会(2021年10月23-24日、国立京都国際会館&we
b) 
32) 松村 剛、石垣 泰、中神朋子、The CACH
E Investigators 糖尿病とコレステロール合成・
吸収マーカーの関連：CACHE研究DM解析 第53 回
日本動脈硬化学会総会・学術集会(2021年10月23-2
4日、国立京都国際会館&web) 
33) 石橋 豊、The CACHE Investigators 健
常者におけるコレステロール合成・吸収マーカー
値：CACHE研究健常者解析 第53 回日本動脈硬化
学会総会・学術集会(2021年10月23-24日、国立京都
国際会館&web) 
34) 荒木栄一、山下静也、荒井秀典、横手幸太
郎、松下光儀、野島俊秋、菅波秀規、石橋 俊 イ
ンスリン抵抗性を起因とする病態における選択的
PPARαモジュレーター（SPPARMα）ペマフィブラー
ト（PEM）の有効性と安全性～国内プラセボ（PBO）
対照6治験併合解析～ 第53 回日本動脈硬化学会
総会・学術集会(2021年10月23-24日、国立京都国際
会館&web) 
35) 山下静也 日本動脈硬化学会 第38回大島
賞受賞講演 佐藤靖史：チューブリン脱チロシン
化と血管生物学 第53 回日本動脈硬化学会総会・
学術集会(2021年10月23-24日、国立京都国際会館&
web) 
36) 山下静也 市民公開講座 ポストコロナの
生活習慣病対策 閉会の挨拶 第53 回日本動脈
硬化学会総会・学術集会(2021年10月23-24日、国立
京都国際会館&web) 
37) 山下静也 動脈硬化性疾患予防のための危
険因子の評価・管理と診療ガイドライン 第28回日
本未病学会学術集会（2021年11月20−21日、大阪御
堂会館） 
38) 山下静也 特別講演 怖い脳心血管病を起
こす動脈硬化にならないためには？〜脂質異常症
とメタボを中心に〜 （公社）大阪府診療放射線技
士会 令和3年度府民公開講座（2021年5月22日、W
eb開催） 
39) 山下静也 血管の炎症を防げ！ NHKきょ
うの健康 徹底対策！ 動脈硬化（1）（2021年10
月4日放送） 
40) 山下静也 危険を早めに発見！ 最新検査
 NHKきょうの健康 徹底対策！ 動脈硬化（2）（2
021年10月5日放送） 
41) Harada-Shiba M. Non-Statin LDL Loweri
ng Therapies.  American Heart Association Se
arch Scientific Sessions 2023. Symposium.  
2023年11月11日～13日.  Pennsylvania Convent
ion Center. Philadelphia.（発表：11月12日） 
42) Harada-Shiba M. Obicetrapib as an Adj
unct to Stable Statin Therapy Significantly 
Lowers LDL-C, Non-HDL-C, and Apolipoprotein 
B in Japanese Patients: Results From the Jap
an Phase 2 Study.  American Heart Associati
on Search Scientific Sessions 2023. Oral pr
esentations. 2023年11月11日～13日.  Pennsyl
vania Convention Center. Philadelphia.（発表：
11月11日） 
43) Fuzioka S，Shishikura D，Morita H，Har
ada-Shiba M，Hoshiga M. Studies of Suboptimal
 Low Density Lipoprotein Reduction Following
 Lipid Lowering Therapy on Cardiovascular Ou

tcomes in Patients With Acute Coronary Syndr
ome. American Heart Association Search Scien
tific Sessions 2023.  Session. 2023年11月11
日～13日.  Pennsylvania Convention Center. 
Philadelphia.（発表：11月11日） 
44) 斯波真理子，片岡有，槇野久士，Lp(a)と動
脈硬化，第44回日本アフェレシス学会学術大会，シ
ンポジウム5，2023年10月20日～22日，岩手，（発
表：10月21日） 
45) 斯波真理子，人間ドック・予防医療に「動
脈硬化性疾患予防ガイドライン2022年版」を活用
する（仮），第64回日本人間ドック学会学術大会，
日本動脈硬化学会 ジョイントシンポジウム，2023
年9月1日～9月2日，群馬，（発表：9月2日） 
46) 山本剛史，寺田知邑，斯波真理子，山吉麻
子，BROTHERS核酸を用いたアンチセンス核酸の臨
床応用への取り組み，日本核酸医薬学会第8回年会，
シンポジウム5，2023年7月11日～7月14日，名古屋
（発表：7月14日） 
47) 林淳祐，杉本紀人，村田春菜，和田俊一，
和田郁人，斯波真理子，浦田秀仁，ApoB標的アンチ
センス核酸gap領域へのリン酸トリエステル修飾
の導入と活性への影響，日本核酸医薬学会第8回年
会，ポスター発表，2023年7月11日～7月14日，名古
屋（発表：7月12日） 
48) 寺田知邑，斯波真理子，山吉麻子，山本剛
史，Improvement of therapeutic index of antis
ense oligonucleotides using toehold chemistr
y，日本核酸医薬学会第8回年会，ポスター発表，2
023年7月11日～7月14日，名古屋（発表：7月12日） 
49) 江川真希子，池田まさみ，斯波真理子，吉
田 雅幸，内科診療における女性患者の周産期歴情
報に関する実態調査，第55回日本動脈硬化学会総
会・学術集会，ポスターセッション，2023年7月8日
～7月9日，宇都宮（発表：7月9日） 
50) 斯波真理子，脂質異常症の中からライソゾ
ーム病をどのように見つけるか，第55回日本動脈
硬化学会総会・学術集会，ランチョンセミナー6，
2023年7月8日～7月9日，宇都宮（発表：7月9日） 
51) 和田郁人，斯波真理子，核酸医薬の現況，
第55回日本動脈硬化学会総会・学術集会，シンポジ
ウム9，2023年7月8日～7月9日，宇都宮（発表：7月
8日） 
52) 斯波真理子，JAS2022 ガイドラインに対す
る若手医師の疑問に答える，第55回日本動脈硬化
学会総会・学術集会，若手育成企画，オンデマンド
配信，2023年7月8日～7月9日，宇都宮 
53) 斯波真理子，LDLアフェレシス治療のこれま
でとこれから，第58回日本小児腎臓病学会学術集
会，ランチョンセミナー2，2023年6月29日～7月1日，
高槻市（発表：6月29日） 
54) 斯波真理子，糖尿病における脂質コントロ
ール―創薬開発を含む―，第66回日本糖尿病学会
年次学術集会，2023年5月11日～13日，鹿児島（発
表:5月12日） 
55) 斯波真理子， 超高齢社会における生活習慣
病のprecision medicine -ゲノム医療などの観点
から-，第31回日本医学会総会2023東京，2023年4月
21日～23日，東京,（発表:4月23日） 
56) 斯波真理子， Emerging Approaches to th
e genetic vascular diseases，第87回日本循環器
学会学術集会，2023年3月10日～12日，福岡（発表:
3月11日） 
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57) 斯波真理子，原発性脂質異常症の臨床，第
57回糖尿病学の進歩，糖尿病診療に必要な知識，2
023年2月17日～18日，東京 (発表:2月18日) 
58) 池脇克則、佐々木慧、佐々木誠、遠藤康弘：
脂質異常症治療薬の使い方 研修医セミナー 第
269回日本循環器学会関東甲信越地方会 2023年9
月2日 東京  
59) 遠藤 康弘、佐々木誠、佐々木慧、綾織誠人、
中山秀章、井上雄一、池脇克則：コレステロール引
き抜き能の新たな展開：睡眠時無呼吸症候群から
の探求 シンポジウム7 HDL機能検査の現状と課
題 第63回日本臨床化学会年次学術集会 2023年10
月27日−29日 東京 
60) 尾野 亘  「microRNAを標的とした治療
法の開発」第58回 日本動脈硬化学会 シンポジ
ウム18 動脈硬化の先制医療：リスクの早期発見
と早期治療 2023年7月9日 
61) 尾野 亘 「SREBP-1/2によって制御される
microRNA、long non-codingRNAの生体内での働き」
第58回 日本動脈硬化学会 シンポジウム6心血
管リモデリングの細胞生物学 2023年7月8日 
62) 代田浩之. 第40回大島賞受賞講演「粥状硬
化退縮・安定化そして心事故抑制：循環器内科から
の動脈硬化研究を振り返って」2023.7.9第55回日
本動脈硬化学会総会・学術集会 
63) 岡崎佐智子：「脂質代謝内科医の視点で考
える治療戦略」（ダイバーシティ委員会企画：この
症例、あなたの立場ならどう考える？〜ダイバー
シティな学会だからこそできる多角的視点の獲
得！〜）第55回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2
023年7月8-9日） 
64) 小倉正恒．「動脈硬化性疾患予防ガイドラ
イン2022年版の改訂のポイント」家族性高コレス
テロール血症と動脈硬化性疾患予防の新ガイドラ
インの啓発講演会、2023年1月26日（フクラシア八
重洲） 
65) 小倉正恒、多田隼人、斯波真理子、「若年
発症脂質異常症のトランジション」、第96回日本内
分泌学会学術集会、シンポジウム14、2023年6月3日
（名古屋） 
66) 小倉正恒、土橋一重、第55回日本動脈硬化
学会総会・学術集会、シンポジウム15「ライフステ
ージと動脈硬化〜シームレスな治療のために〜」、
2023年７月9日（宇都宮市）【学会座長】 
67) 小倉正恒、「原発性脂質異常症」、シンポ
ジウム10「診療ガイドラインアップデート」、202
3年７月9日（宇都宮市） 
68) 小倉正恒、「症状から診る原発性脂質異常
症難病」、脂質代謝部会・原発性脂質異常症調査研
究班共催セミナー「その患者さん、原発性脂質異常
症（指定難病）ではありませんか？ 疑うべき症
状・特徴的検査データと遺伝学的検査・先進的治療
について」、2023年10月5日（東京） 
69) 吉田博．教育講演．動脈硬化性疾患予防ガ
イドライン2022年版の主な改訂ポイント．柏市薬
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資料2. FHに関連した病原性遺伝子変異情報に関する英文論文 
 
J Clin Lipidol. May-Jun 2020;14(3):346-351.e9. 
 doi: 10.1016/j.jacl.2020.03.002. Epub 2020 Mar 24. 
A catalog of the pathogenic mutations of LDL receptor gene in Japanese familial hypercholesterole
mia 
Hayato Tada 1, Mika Hori 2, Akihiro Nomura 1, Kazuyoshi Hosomichi 3, Atsushi Nohara 4, Masa-Aki Ka
washiri 5, Mariko Harada-Shiba 2 
Affiliations expand 

• PMID: 32331935 
• DOI: 10.1016/j.jacl.2020.03.002 

Abstract 
Background: Little data exist on the pathogenic mutations of LDL receptor in Japanese familial hy
percholesterolemia (FH). 
Objective: We aimed to catalog the pathogenic mutations of LDL receptor gene in the 2 major Jap
anese FH-care centers (Kanazawa University and National Cerebral and Cardiovascular Center Re
search Institute), where genetic testing of FH has been performed centrally on requests from instit
utes all over Japan during more than past 2 decades. 
Methods: 796 FH subjects from 472 families who had nonsynonymous mutations in LDL receptor g
ene were included in this study. Genetic mutations were analyzed for mutations by Sanger sequen
cing as well as by multiplex ligation probe dependent amplification technique for large rearrangem
ents. Pathogenic mutations were defined either as 1) protein truncated variants, 2) registered as p
athogenic in ClinVar, or Human Gene Mutation Database (HGMD), or meet the criteria of Americ
an College of Medical Genetics and Genomics guideline, or 3) CADD score > 10. 
Results: We found 138 different mutations. Among them, 132 mutations were considered as pathog
enic, including 19 large rearrangement mutations. However, 6 missense mutations were classified a
s variants of unknown significance. A single mutation accounted for as much as 41% of the FH su
bjects recruited from Kanazawa University mainly due to founder gene effect, whereas many single
ton mutations were found from National Cerebral and Cardiovascular Center Research Institute loc
ated in Osaka. 
Conclusions: We provided the largest catalog of pathogenic mutations of LDL receptor gene in Japa
nese FH. This could aid to determine the pathogenicity of the LDL receptor genetic mutations not 
only in Japanese but also in other ethnicities. 
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資料3 我が国におけるシトステロール血症病原性変異とその表現型の調査報告 
 

Clin Chim Acta. 2022 May 1;530:39-44. 
 doi: 10.1016/j.cca.2022.02.021. Epub 2022 Mar 4. 

Clinical and genetic features of sitosterolemia in Japan 

Hayato Tada 1, Nobuko Kojima 2, Kan Yamagami 2, Masayuki Takamura 2, Masa-Aki Kawashiri 2 

Abstract 
Background and aim: Clinical manifestations and genetic backgrounds of Japanese patients 

with sitosterolemia have been unclear. 

Materials and methods: We searched PubMed for studies using the keywords "sitosterolemia" 

or "phytosterolemia" and "Japan". Moreover, we added information from the members of the 

Committee on Primary Dyslipidemia under the Research Program on Rare and Intractable 

Disease of the Ministry of Health, Labour and Welfare (MHLW) of Japan. 

Results: We identified 36 patients with sitosterolemia caused by biallelic pathogenic mutations 

in the ATP-binding cassette subfamily G member 5 (ABCG5) or ATP-binding cassette subfamily 

G member 8 (ABCG8) from 31 families in Japan. The diagnosed age ranged from 0 to 64 years 

(median 13 years). The median sitosterol and LDL cholesterol levels were 100 μg/ml (IQR: 50-

183), and 193 mg/dl (IQR: 108-295), respectively. All the patients exhibited cutaneous and/or 

tendon xanthomas, up to 9 (25%) patients exhibited premature coronary artery disease, 5 (16%) 

patients exhibited arthritis, and 8 (22%) patients exhibited blood abnormalities. Ezetimibe was 

administered to all the patients, including infantile cases, while statins, colestimide, evolocumab, 

probucol, and LDL apheresis were also used. 

Conclusion: We are providing a demographic overview of the clinical and genetic backgrounds 

of Japanese patients with sitosterolemia. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?sort=date&term=Tada+H&cauthor_id=35248527
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35248527/#affiliation-1
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?sort=date&term=Kojima+N&cauthor_id=35248527
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35248527/#affiliation-2
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?sort=date&term=Yamagami+K&cauthor_id=35248527
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35248527/#affiliation-2
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?sort=date&term=Takamura+M&cauthor_id=35248527
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35248527/#affiliation-2
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?sort=date&term=Kawashiri+MA&cauthor_id=35248527
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35248527/#affiliation-2


44 

 

 
 
資料4 全ゲノム解析による家族性高コレステロール血症新規病原性変異に関する調査報告 
 

J Clin Lipidol. 2022 Mar-Apr;16(2):167-172. 
 doi: 10.1016/j.jacl.2022.01.007. Epub 2022 Jan 21. 

Identification of a novel large duplication (exon2_6dup): copy number variation in the LDLR 
gene in a large family with familial hypercholesterolemia by whole-genome sequencing 

Mika Hori 1, Atsushi Takahashi 2, Kiminori Hosoda 3, Mariko Harada-Shiba 4 
Affiliations expand 

Abstract 
Background: We found a large family with familial hypercholesterolemia (FH) that included 7 

siblings who all developed myocardial infarction. 

Objective: The aim of this study was to identify the pathogenic gene underlying FH in the 

family. 

Methods: Whole-genome sequencing (WGS) was performed in 12 affected and 10 unaffected 

individuals in the family. 

Results: WGS identified a novel large duplication: copy number variation (CNV) in the LDLR 

gene, exon2_6dup (c.68-499_940+252dup), that was present in the 12 affected family members 

but not in any of the 10 unaffected family members. The exact extent and genomic breakpoint 

sequence of the duplication caused by nonallelic homologous recombination between Alu 

sequences were identified based on bioinformatic analysis of WGS data for the LDLR gene. 

Conclusions: A novel c.68-499_940+252dup variant in the LDLR gene was identified based on 

bioinformatic analysis of WGS data. WGS is a powerful tool that can be used to precisely 

identify CNVs in addition to small-scale variations in FH-related genes. 
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資料5 新規病原性変異に伴うシトステロール血症報告 
 

Clin Chim Acta. 2022 Apr 1;529:61-66. 
 doi: 10.1016/j.cca.2022.02.001. Epub 2022 Feb 12. 

A teenager boy with a novel variant of Sitosterolemia presented with pancytopenia 

Veysel Gok 1, Hayato Tada 2, Muhammet Ensar Dogan 3, Ummü Alakus Sari 4, Kübra Aslan 5, Alper 

Ozcan 6, Ebru Yilmaz 7, Fatih Kardas 8, Musa Karakukcu 9, Halit Canatan 10, Cigdem Karakukcu 11, Munis 

Dundar 12, Akihiro Inazu 13, Ekrem Unal 14 

Abstract 
Background: Sitosterolemia, also known as phytosterolemia, results from increased intestinal 

absorption of plant sterols and decreased intestinal and biliary excretion of sterols, resulting in 

increased levels of plant sterols in the plasma. The most common symptoms include 

xanthomas, premature atherosclerosis, hemolytic anemia and macrothrombocytopenia, 

however delayed diagnosis or misdiagnosis also occur. 

Patient and methods: Clinical exome sequencing was performed on a 10-year-old boy whom 

we followed up with signs of pancytopenia accompanied by macrothrombocytopenia and 

stomatocytosis. In addition, the blood sterol levels of the patient and his family were studied. 

Results: A novel homozygous c.904 + 5G > C intronic variant was detected in ABCG5 gene in 

index case. The mother and father were identified as carriers. The blood plant sterol levels of the 

patient and his family were studied, and the levels in the patient confirmed Sitosterolemia. 

Sitosterol levels decreased dramatically with restricted diet and ezetimibe treatment. 

Conclusion: In children, signs of Sitosterolemia may be subtle and the only symptom may be 

hematological. Therefore, Sitosterolemia should be kept in mind in children with stomatocytosis 

and macrothrombocytopenia. 
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資料6 新規遺伝子変異に伴う原発性高カイロミクロン血症の報告 
 

Clin Biochem. 2022 Jul 9;S0009-9120(22)00172-2. 
 doi: 10.1016/j.clinbiochem.2022.07.001. Online ahead of print. 

Homozygous familial lipoprotein lipase deficiency without obvious coronary artery stenosis 

Takuya Minamizuka 1, Junji Kobayashi 2, Hayato Tada 3, Masaya Koshizaka 1, Yoshiro 

Maezawa 1, Koutaro Yokote 1 

Abstract 
The prevalence of familial lipoprotein lipase deficiency (LPLD) is approximately one in 1,000,000 

in the general population. There are conflicting reports on whether or not LPLD is atherogenic. 

We conducted coronary computed tomographic (CT) angiography on two patients in their 70 s 

who had genetically confirmed LPLD. Patient 1 was a 73 year old woman with a body mass 

index (BMI) of 27.5 kg/m2, no history of diabetes mellitus and no history of drinking alcohol or 

smoking. At the time of her first visit, her serum total cholesterol, triglycerides and high-density 

lipoprotein cholesterol levels were 4.8 mmol/L, 17.3 mmol/L, and 0.5 mmol/L, respectively. She 

was treated with a lipid-restricted diet and fibrate but her serum TG levels remained extremely 

high. Next-generation sequencing analysis revealed a missense mutation (homo) in the LPL 

gene, c.662T>C (p. Ile221Thr), leading to the diagnosis of homozygous familial LPL deficiency 

(LPLD). Patient 2 was another 73- year- old woman. She also had marked hypertriglyceridemia 

with no history of diabetes mellitus, drinking alcohol, or smoking. Previous genetic studies 

showed she had a nonsense mutation (homozygous) in the LPL gene, c.1277G>A (p.Trp409Ter). 

To clarify the degree of coronary artery stenosis in these two cases, we conducted coronary CT 

angiography and found that no coronary artery stenosis in either the right or left coronary 

arteries. Based on the findings in these two elderly women along with previous reports on 

patients in their 60 s with LPLD and hypertriglyceridemia, we suggest that LPLD may not be 

associated with the development or progression of coronary artery disease. 
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資料7. シトステロール血症病原性変異に関する英文報告 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



48 

 

 
 
資料8. 新規シトステロール血症に関する英文報告 
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資料9. 新規脳腱黄色腫症に関する英文報告 
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資料10. PROLIPID研究プロトコール論文 
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資料11. 難病情報センターデータベース研究による論文 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



52 

 

 
 
資料12 家族性高コレステロール血症（ホモ接合体）に関する英文総説 

 

Homozygous Familial Hypercholesterolemia. 
Nohara A, Tada H, Ogura M, Okazaki S, Ono K, Shimano H, Daida H, Dobashi K, Hayashi T, Hori M, Matsuki K, 

Minamino T, Yokoyama S, Harada-Shiba M.J Atheroscler Thromb. 2021 Jul 1;28(7):665-678. 
 
資料13 LCAT欠損症に関する英文総説 

 

Current Status of Familial LCAT Deficiency in Japan. 

Kuroda M, Bujo H, Yokote K, Murano T, Yamaguchi T, Ogura M, Ikewaki K, Koseki M, Takeuchi Y, Nakatsuka A, 

Hori M, Matsuki K, Miida T, Yokoyama S, Wada J, Harada-Shiba M.J Atheroscler Thromb. 2021 Jul 1;28(7):679-

691 
 
資料14 シトステロール血症に関する英文総説 

 

Diagnosis and Management of Sitosterolemia 2021. 
Tada H, Nomura A, Ogura M, Ikewaki K, Ishigaki Y, Inagaki K, Tsukamoto K, Dobashi K, Nakamura K, Hori M, 

Matsuki K, Yamashita S, Yokoyama S, Kawashiri MA, Harada-Shiba M.J Atheroscler Thromb. 2021 Aug 

1;28(8):791-801 
 
資料15 脳腱黄色腫症に関する英文総説 

 

Cerebrotendinous Xanthomatosis: Molecular Pathogenesis, Clinical Spectrum, Diagnosis, and Disease-

Modifying Treatments. 
Koyama S, Sekijima Y, Ogura M, Hori M, Matsuki K, Miida T, Harada-Shiba M.J Atheroscler Thromb. 2021 Sep 

1;28(9):905-925 
 
資料16 原発性高カイロミクロン血症に関する英文総説 

 

Current Diagnosis and Management of Primary Chylomicronemia. 
Okazaki H, Gotoda T, Ogura M, Ishibashi S, Inagaki K, Daida H, Hayashi T, Hori M, Masuda D, Matsuki K, 

Yokoyama S, Harada-Shiba M.J Atheroscler Thromb. 2021 Sep 1;28(9):883-904 
 
資料17 無βリポタンパク血症に関する英文総説 

 

Current Diagnosis and Management of Abetalipoproteinemia. 
Takahashi M, Okazaki H, Ohashi K, Ogura M, Ishibashi S, Okazaki S, Hirayama S, Hori M, Matsuki K, Yokoyama 

S, Harada-Shiba M.J Atheroscler Thromb. 2021 Oct 1;28(10):1009-1019 
 
 
資料18 タンジール病に関する英文総説 

 

Current Diagnosis and Management of Tangier Disease. 
Koseki M, Yamashita S, Ogura M, Ishigaki Y, Ono K, Tsukamoto K, Hori M, Matsuki K, Yokoyama S, Harada-

Shiba M.J Atheroscler Thromb. 2021 Aug 1;28(8):802-810 
 
 
資料19 家族性低βリポタンパク血症１（ホモ接合体）に関する英文総説 
 
Current Diagnosis and Management of Familial hypobetalipoproteinemia 1 
 
Tetsuji Wakabayashi1, Manabu Takahashi1, Hiroaki Okazaki1, Sachiko Okazaki2, Koutaro Yokote3, Hayato 
Tada4, Mariko Harada-Shiba5 
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資料20. 第53-55回日本動脈硬化学会総会・学術集会におけるシンポジウム（本研究班主催） 
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資料21 FH day awarenessセミナー（本研究班および日本動脈硬化学会共催） 
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資料22. シトステロール血症患者の集い 
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資料23. 研究班HP問い合わせ窓口 
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資料24 患者向け療養上の注意点（一般利用者向け）家族性高コレステロール血症（ホモ接合体） 
 
① 「家族性高コレステロール血症ホモ接合体」とはどのような病気ですか？ 
「家族性高コレステロール血症」は、生まれつき血液中のLDL(Low-density lipoprotein)コレステロールが
著しく増えてしまう病気です。血中のLDLコレステロール値は高ければ高いほど動脈硬化が進行するので悪
玉コレステロールと呼ばれています。元々、血中のLDLは、LDL受容体と呼ばれるタンパク質を介して肝臓
に取り込まれ、分解されます。家族性高コレステロール血症は、LDL受容体の遺伝子やこれを働かせる遺伝
子に異常があり、血中のLDLが肝臓に回収されず、血中に溜まってしまう病気です。私たちの遺伝子は、父
親由来と母親由来の２つが 一組となってできています。LDL受容体やその働きに関わる遺伝子に、この両方
に異常がある場合を「ホモ接合体」とよび、いずれか一方のみに異常が認められる場合を「ヘテロ接合体」と
よびます。家族性高コレステロール血症ホモ接合体の患者さんは、生まれつき血清総コレステロール値が450
 mg/dl以上（健常人は120～220mg/dl）、LDLコレステロールが370 mg/dl以上と非常に高くなります。この
ため適切に治療が行われないと、幼い頃から動脈硬化が進行して、小児期に心筋梗塞などの命に関わる病気
を発症します。 
 
② この病気の患者さんはどのくらいいるのですか？ 
100万人に1人、日本においては120人程度とされていましたが、この病気に関わる新しい遺伝子が見つかって
きており、それより多いと考えられています。 
 
③ この病気はどのような人に多いのですか？ 
家族性高コレステロール血症ホモ接合体は、お父さんとお母さんの両方に高LDLコレステロール血症がある
人に多いです。 
 
④ この病気の原因はわかっているのですか？ 
悪玉コレステロールであるLDLを肝臓に回収するLDL受容体やそれに関わる遺伝子に異常があり、LDLが肝
臓に取り込まれて分解されないで血液中に長時間残ってしまい、動脈硬化を引き起こしてしまうことがわか
っています。家族性高コレステロール血症ホモ接合体はLDLがほとんど分解されない病気で、ヘテロ接合体
はLDLが健常人の半分程度分解される病気です。 
 
⑤ この病気は遺伝するのですか？ 
家族性高コレステロール血症は、LDL受容体遺伝子やその働きに関わる遺伝子の異常によるものであり、遺
伝します。両親がともに家族性高コレステロール血症ヘテロ接合体の場合、1/4の確率でホモ接合体のお子さ
んが生まれます。両親のいずれか片方がヘテロ接合体である場合、1/2の確率でヘテロ接合体が生まれます。 
 
⑥ この病気ではどのような症状がおきますか？ 
家族性高コレステロール血症ホモ接合体は、10歳までにアキレス腱や肘や膝などの皮膚に黄色腫と呼ばれる
黄色いいぼ状の塊が見られることが多いです。成長とともに大きく盛り上がった黄色腫（結節状黄色腫とい
います）が認められるようになります。これは肘や膝、手首、おしり、アキレス腱、手の甲などに多く認めら
れます。大動脈弁や冠動脈に動脈硬化が進行すると、階段を上がると胸が痛い、息苦しい、という症状がでる
ことがあります。ホモ接合体は治療しないで放置すると、通常では見られないくらい若くして、狭心症や心筋
梗塞を発症し、突然死も起こります。ヘテロ接合体では、重症例で皮膚やアキレス腱などの黄色腫が見られる
ことがありますが、これらの症状は10歳以後におきることが多いです。 
 
⑦ この病気にはどのような治療法がありますか？ 
食事療法（低脂肪・低コレステロール食）に加えて、スタチンをはじめとする脂質低下薬により、治療をしま
す。薬剤の効果が十分でない場合が多く、効果が足りなければエゼチミブ、レジン、プロブコールを使用した
り、注射薬のPCSK9阻害薬（エボロクマブ）、MTP阻害薬（ロミタピド）を使用しますが、それでも効果が
足りない場合に、LDLアフェレシスという治療法があります。LDLアフェレシスは、体外循環を用いて悪玉
コレステロールであるLDLを取り除くことができる治療法です。これは、腎不全の患者さんに行う人工透析
装置に似た器械を用いて、血液から悪玉であるLDLを直接除去する方法です。１～２週間に１回の頻度で、
一生続ける必要があります。ベッド上で治療の時間中、安静にできるようになる4 歳～5歳には、治療を始め
ることが望ましいです。治療の開始が遅れれば遅れるほど動脈硬化は進行してしまいますので、診断、治療を
速やかに行なう必要があります。 
 
⑧ この病気はどういう経過をたどるのですか？ 
小児期に皮膚黄色腫で気づかれ、血液検査で著しい高LDLコレステロール血症がわかり、診断されます。薬
剤で十分なLDLコレステロール値の低下効果が得られない場合には、すぐにLDLアフェレシス治療を開始し、
適切な間隔で持続できれば、動脈硬化の進行を遅くすることができます。LDLアフェレシスなどの適切な治
療を行わない場合、 予後は極めて不良です。 
 
⑨ この病気は日常生活でどのような注意が必要ですか？ 
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脂肪やコレステロールの少ない食事を摂り、生涯喫煙しないこと（またはすぐに禁煙）、軽い有酸素運動を行
うことが重要です。運動については医師の診断を受けて、行って良いという範囲内で行ってください。また、
内服薬の調整やLDLアフェレシスの施行は専門医のもとで継続することが重要です。必要に応じて頸動脈エ
コーやトレッドミル、心エコー、腹部エコー、CTなど、動脈硬化の診断についても専門医のもとで定期的に
行うことが重要です。糖尿病、高血圧、肥満などの動脈硬化危険因子については、厳格にコントロールするこ
とが必要です。 
 
⑩ 次の病名はこの病気の別名又はこの病気に含まれる、あるいは深く関連する病名です。 
ただし、これらの病気（病名）であっても医療費助成の対象とならないこともありますので、主治医に相談し
てください。 
特になし 
 
⑪ この病気に関する資料・関連リンク 
https://nanbyo-lipid.com/ 
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資料25 患者向け療養上の注意点（一般利用者向け）レシチンコレステロールアシルトランスフェラーゼ欠
損症 
 
① 「レシチンコレステロールアシルトランスフェラーゼ欠損症」とはどのような病気ですか？ 
 
コレステロールは、体のはたらきを維持するために不可欠な成分です。 一方、私たちの体はコレステロール
を分解することが出来ず、使い古したコレステロールが蓄積すると体に有害な場合もあるため、これをHDL
と呼ばれる粒子に乗せて血液中を肝臓へと送り、少し形を変えて体外に排出します。このHDLに運ばれるコ
レステロールを善玉コレステロールと呼びます。使い古したコレステロールをHDLに乗せるはたらきをする
のが、LCAT（レシチンコレステロールアシルトランスフェラーゼ）という酵素です。LCATはHDLの上でコ
レステロールをコレステリルエステルという形に作り変え、これがHDLへ使い古したコレステロールを積み
込むのを促進するのです。レシチンコレステロールアシルトランスフェラーゼ欠損症とは、このLCATのはた
らきが弱かったり、体の中で十分な量を作り出すことができなかったりする病気です。LCATのはたらきがな
ければ、コレステロールをコレステリルエステルに作り変えることができないため、HDLが正常にはたらく
ことができません。その結果、コレステロールが分解処理されずに体のいろいろな組織に蓄積されると、病気
を引き起こす原因となります。 
 
② この病気の患者さんはどのくらいいるのですか？ 
 
レシチンコレステロールアシルトランスフェラーゼ欠損症は常染色体潜性遺伝（劣性遺伝）性の疾患です。1
00万人に1人の割合でおられると報告されていますが、我が国での調査は十分ではなく患者数は不明です。 
 
③ この病気はどのような人に多いのですか？ 
 
LCAT遺伝子の変異による機能の異常が原因であり、それ以外に特定の条件を持った方に現れやすいという
ことはないようです。 
 
④ この病気の原因はわかっているのですか？ 
 
この病気は、LCAT遺伝子の変異によって起こります。 
遺伝子変異の状態によって重症になる場合とそうでない場合があります。 
 
⑤ この病気は遺伝するのですか？ 
 
レシチンコレステロールアシルトランスフェラーゼ欠損症は、LCAT遺伝子の変異によるものであり、遺伝す
る可能性があります。私たちの遺伝子は、父親由来と母親由来の二つが一組になっています。両親由来のLC
AT遺伝子のどちらにも変異がある場合にこの病気を発症します。両親由来のLCAT遺伝子のどちらにも、同
じ遺伝子変異がある場合を特に「ホモ接合体」とよび、いずれか一方のみに遺伝子変異がある場合を「ヘテロ
接合体」とよびます。両親がともにLCAT遺伝子の変異をヘテロ接合体として保有されている場合、1/4の確
率でホモ接合体のお子さんが生まれます。ホモ接合体の患者さんと遺伝子変異のない方からは生まれたお子
さんは、全員ヘテロ接合体になります。 
 
⑥ この病気ではどのような症状がおきますか？ 
 
レシチンコレステロールアシルトランスフェラーゼ欠損症の患者さんは、LCATが十分にはたらかないため、
血液中の善玉コレステロールが著しく減少してしまう（25 mg/dL未満）とともに、血液中のコレステリルエ
ステルの値が非常に低くなります。 
余分なコレステロールが目や腎臓などに蓄積することにより、角膜混濁（角膜が濁り、目が見えにくくなる）
や腎機能障害（たんぱく尿が見られるほか、腎臓のはたらきが悪くなり、血液から老廃物を取り除けなくな
る）、溶血性貧血（動悸、息切れ、めまいなどの貧血症状や黄疸を生じる）などの障害を起こします。特に、
腎機能障害が進行すると、体の中に有害な物質がたまって様々な悪い影響（血圧の上昇、貧血症状、心不全、
尿毒症、血液中のイオンバランスの異常など）をもたらします。 
 
⑦ この病気にはどのような治療法がありますか？ 
 
レシチンコレステロールアシルトランスフェラーゼ欠損症に有効な治療法は正常なLCAT酵素の補充である
と考えられます。その他では主に合併症の進行を遅らせるために食事療法（低脂肪食）や腎機能保護を目的と
した薬剤治療が試みられています。 
   1)   食事療法 
   低脂肪食により腎機能障害の進展が遅延したという報告があります。 
   2)   薬剤治療 
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   1)の食事療法に加えて、腎機能の増悪の予防や改善を目的とした薬物療法が試みられています。 
   3)   遺伝子組換え型hLCAT蛋白質 (rhLCAT) 補充療法 
   欠損している酵素を点滴して治療する方法です。しかし、一生定期的に点滴治療を続けなければいけませ
ん。現在米国で臨床試験が実施されています。 
   4)   遺伝子治療・再生医療 
   遺伝子治療とは治療目的遺伝子を標的細胞に導入することにより持続的なhLCAT蛋白質を補充するもの
です。重症患者を対象として、患者さんご自身から採取した脂肪細胞を用いた遺伝子治療・再生医療が本邦で
臨床試験段階にあります。 
   5)   臓器移植 
   腎不全への腎移植治療、視力障害への角膜移植が行なわれた例はありますが、再発リスクは避けられませ
ん。 
 
⑧ この病気はどういう経過をたどるのですか？ 
 
重症化するリスクの高い場合、たんぱく尿を認めます。腎機能障害は進行性であり、40～50歳代で腎不全に
至ります。早期発見が治療や予後に重要です。 
 
⑨ この病気は日常生活でどのような注意が必要ですか？ 
 
低脂肪食による食事療法がたんぱく尿の軽減に効果があるという報告があり、摂取する脂肪を制限すること
で腎機能障害の進行を遅らせる可能性が考えられています。 
角膜混濁のため、眼が見えづらくなり、特に夜間の車の運転に支障が出る患者さんもおられるようです。 
 
⑩ 次の病名はこの病気の別名又はこの病気に含まれる、あるいは深く関連する病名です。 
ただし、これらの病気（病名）であっても医療費助成の対象とならないこともありますので、主治医に相談し
てください。 

 （Lecithin cholesterol acyl transferase）LCAT 欠損症 
 古典型LCAT 欠損症 
 部分欠損型LCAT 欠損症 
 魚眼病 

⑪ この病気に関する資料・関連リンク 
https://nanbyo-lipid.com/ 
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資料26 患者向け療養上の注意点（一般利用者向け）シトステロール血症 
 
① 「シトステロール血症」とはどのような病気ですか？ 
「シトステロール」は、果物や野菜、貝類に含まれる「植物ステロール」の１つです。シトステロールとコレ
ステロールは構造が似ていますが、動物の体は植物ステロールを利用できません。そのため、野菜や果物など
から摂取した植物ステロールはいったん小腸で吸収されますが、正常の方では再び腸の細胞からほぼすべて
糞便中に排泄されます。しかし、この病気では、植物ステロールが排出されず、コレステロールとともに血管
や組織に蓄積し、皮膚黄色腫やアキレス腱などの腱黄色腫、冠動脈疾患（狭心症や心筋梗塞）の原因となりま
す。植物ステロールだけでなく、コレステロールの多い食品（動物性のレバー・臓物類・卵類）を摂取するこ
とでLDLコレステロールが異常に高くなる場合があります。 
 
② この病気の患者さんはどのくらいいるのですか？ 
以前は、きわめてまれな病気と考えられていましたが、最近の遺伝学的研究から、日本に600名程度の患者さ
んがいらっしゃると考えられています。 
 
③ この病気はどのような人に多いのですか？ 
両親からそれぞれ病気の原因遺伝子が二つ揃うと発症する常染色体劣性（潜性）遺伝形式をとります。両親が
いとこ婚など血族婚の場合には発症しやすくなることがあります。この病気の原因遺伝子を一つだけ持つ人
は比較的多く、血族婚以外の夫婦の子どもにも発症します。シトステロール血症と診断された患者さんの兄
弟姉妹がシトステロール血症である確率は4分の1です。 
 
④ この病気の原因はわかっているのですか？ 
小腸や肝臓で植物ステロールやコレステロールの排出に関係するATP結合カセットトランスポーター（ABC）
G5/G8という遺伝子に異常があると発症します。 
 
⑤ この病気は遺伝するのですか？ 
遺伝します。常染色体性劣性（潜性）遺伝形式をとります（３も参照）。 
 
⑥ この病気ではどのような症状がおきますか？ 
乳児期の母乳哺育により（母乳はコレステロールの含有量が高い）、皮膚黄色腫ができたり、LDLコレステ
ロール値がとても高くなる場合があります。成人になると、肘、膝などの関節伸展部に瘤（こぶ）状の黄色腫
ができたり、アキレス腱が太くなったりします。また、狭心症や心筋梗塞になりやすく、貧血、関節炎などの
症状が出ることもあります。 
 
⑦ この病気にはどのような治療法がありますか？ 
食事療法が奏功します。できるだけ植物ステロールを摂らないようにしましょう。コレステロール低下薬の
エゼチミブやコレスチミドといった薬を飲むと、植物ステロールとコレステロールの吸収が抑制され、植物
ステロールやコレステロールが下がることが明らかとなっています。LDLコレステロールが高い場合には、
コレステロールを多く含む食品をできるだけ避けるようにしましょう。コレステロールを下げるお薬として
広く使われているスタチンは効果を示さないとする報告もありますが、有効であるとの報告もあります。 
 
⑧ この病気はどういう経過をたどるのですか？ 
適切な治療を受けないと、狭心症や心筋梗塞を発症しやすく生命にかかわることがあります。20歳台で心筋
梗塞を発症した報告もあります。早期に診断し、適切な治療を行うことが重要です。 
 
⑨ この病気は日常生活でどのような注意が必要ですか？ 
とうもろこし・ごま・ピーナッツ・大豆・なたね油・ゴマ油・米油・マーガリン・ナッツ・アボカド・チョコ
レート・貝類などが植物ステロールの含有量が多いとされていますので控える工夫が必要です。コレステロ
ールの多い食品（動物性のレバー・臓物類・卵類）も控えるようにしましょう。 
 
⑩ 次の病名はこの病気の別名又はこの病気に含まれる、あるいは深く関連する病名です。 
ただし、これらの病気（病名）であっても医療費助成の対象とならないこともありますので、主治医に相談し
てください。 
特になし 
 
⑪ この病気に関する資料・関連リンク 
https://nanbyo-lipid.com/ 
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資料27 患者向け療養上の注意点（一般利用者向け）タンジール病 
 
①「タンジール病」とはどのような病気ですか？ 
タンジール病は、アメリカ東海岸のバージニア州タンジール島で初めて発見されたことから名付けられた病
気です。この病気では血中のリポタンパク質粒子（脂質とタンパク質からなる粒子）のうちHDLという粒子
に含まれるコレステロール(HDLコレステロール)の濃度が極端に低いことがわかっていました。その後の研
究で、タンジール病は、HDLを産生するのに必要なABCA1というタンパク質が遺伝的に欠損していたり、あ
るいは機能が失われていることにより、HDLがほとんど作られない病気であることがわかりました。 
コレステロールは体の様々な場所で必要な物質であり、血中のLDLというリポタンパク質に含まれて全身に
送り届けられています（LDLコレステロール）。しかし私たちの体はコレステロールを分解することが出来
ず、使い古したコレステロールは肝臓に運ばれて胆汁酸にかえられて体外（消化管）に排出されます。これを
担うのが血中のHDLです。 
血中のLDLコレステロール値が長い年月にわたり高い状態が続くとコレステロールが動脈の壁に溜まってし
まうことがあり、これを動脈硬化（どうみゃくこうか）と言います。それゆえ、LDLコレステロールを「悪玉
コレステロール」とも呼びます。動脈硬化が心臓を栄養する血管に起これば狭心症や心筋梗塞を発症します
し、脳を養う血管に起これば脳梗塞などの病気を発症します。HDLは動脈の壁に溜まったコレステロールを
回収する機能を持っていると考えられます。実際、HDLコレステロール濃度が低いと動脈硬化が起こりやす
く、高い時は起こりにくいので、HDLコレステロールを「善玉コレステロール」とも呼ばれています。タン
ジール病では、HDLがほとんどないことで、血管壁を含めた全身の様々な場所にコレステロールが溜まって
しまい、動脈硬化も起こりやすくなっています。 
この病気に特徴的な所見や症状は、扁桃腺のオレンジ色の腫れ、肝臓や脾臓の腫れ、目の角膜の濁り、手足の
末梢神経の障害、比較的若い年齢での狭心症・心筋梗塞などの全身の血管に生じる動脈硬化で、動脈硬化によ
る病気の重症度が、予後に影響します。 
 
② この病気の患者さんはどのくらいいるのですか？ 
国内、国外を通じて稀な遺伝性疾患であり、我が国でもこれまでに35 例程度の報告しかありません。しかし、
動脈硬化に関連する症状がでるまでは、比較的緩やかな症状の出現にとどまるため、健康診断を受診された
ことのない方の中には見逃されている患者さんが、一定数おられる可能性があります。 
 
③ この病気はどのような人に多いのですか？ 
タンジール病は 常染色体潜性（劣性）遺伝 という形式で遺伝します。私たちは一つのタンパク質（例えばA
BCA1）について両親から１つずつ遺伝子をもらい、１対２個の遺伝子を引き継ぎます。タンジール病では引
き継いだ両方の遺伝子に異常（変異）があると発症しますが、一方のみでは発症せず保因者となります。それ
ゆえ、両親がいずれも保因者であり、その子供さんがたまたま２つともタンジール病の遺伝子変異を受け継
いだ場合に、タンジール病を発症します。本邦では地域による発症の偏りは確認されていません。 
 
④ この病気は遺伝するのですか？ 
上に述べたように、常染色体潜性（劣性）遺伝形式により遺伝します。親がタンジール病、あるいは親が保因
者の場合には子にタンジール病を起こす場合があります。その確率は、両親ともにタンジール病の場合は10
0%、一方がタンジール病でもう一方が保因者の場合は50%、両親とも保因者の場合は25%となります。 
 
⑤ この病気の原因はわかっているのですか？ 
細胞が使い古したコレステロールをHDLに乗せて排出するために必要なタンパク質であるABCA1が、遺伝子
の変異により欠損したり、その働きがほとんど無くなったりすることによって起こることがわかっています。
肝臓や小腸でABCA1が働かないことによりHDLがほとんど作られなくなり、血中のHDLコレステロール濃
度が著しく低下します。また、血中にHDLがほとんど無いないために、血管壁を含めた全身のさまざまな臓
器で、使い古したコレステロールが回収されず臓器に蓄積するため、扁桃腺ではオレンジ色の腫れ、肝臓や脾
臓の腫れ、目の角膜の濁り、手足の痺れなどの知覚障害や運動障害などの症状が出現します。また、動脈壁で
もコレステロールの回収が行われないため、比較的若い年齢で狭心症や心筋梗塞などの動脈硬化性の病気を
起こす原因になります。 
 
⑥ この病気ではどのような症状がおきますか？ 
タンジール病には以下の様々な所見や症状が認められます。 
• 血中HDLコレステロール濃度の低下： 
血中HDLコレステロール濃度が著しく低下し、0 mg/dLに近い値になります。またLDLコレステロール濃度
も低下していることが多いです。 
• オレンジ色から黄色の扁桃腺の腫大： 
約半数の患者さんで、鮮明なオレンジ色から黄色の扁桃腺の腫大が見られ、摘出が必要になったり、扁桃腺炎
を繰り返し起こしたりします。 
• 肝臓や脾臓の腫大： 
約3分の1の患者さんに、腹部エコーや腹部CT検査で、肝臓や脾臓の腫大が認められます。一方、肝機能障害
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は認めません。 
• 角膜混濁： 
目の角膜が白く混濁します。 
• 末梢神経障害： 
末梢神経が障害され、知覚障害、運動障害またはその両方を生じることがあります。 
• 全身の動脈硬化に伴う症状： 
比較的若い年齢で、全身の動脈硬化に伴う症状が出現することがあります。心臓では狭心症・心筋梗塞に伴う
胸痛や胸部圧迫感など、脳では脳梗塞に伴う麻痺など、下肢では閉塞性動脈硬化症に伴う間欠性跛行（安静時
や歩き始めは痛みを感じないが、歩き続けているうちに痛みや疲労感を感じ、足を引きずるような歩き方）な
どの症状が出現します。 
 
⑦ この病気にはどのような治療法がありますか？ 
現在のところタンジール病に対する根治的な治療や、遺伝子治療などの先進医療は、まだ開発されていませ
ん。 
現在の治療の主体は、動脈硬化の進展を防ぐために、低HDLコレステロール以外の動脈硬化を促進する要因
である、脂質異常症（LDLコレステロール・トリグリセライド）の管理を強化したり、糖尿病、高血圧症に対
する治療をしっかり行なったり、血栓形成を阻害するために抗血小板剤を内服したり、喫煙などの生活習慣
を是正するなどが主体となります。 
 
⑧ この病気はどういう経過をたどるのですか？ 
タンジール病の経過は、動脈硬化の進展による狭心症や心筋梗塞の重症度が大きく左右します。これらの疾
患の発症は生命の危機とつながる可能性がありますが、近年、早期診断のための検査法が進歩しており、深刻
な病状になる前に早期診断し速やかに治療することで予後が改善することが期待されます。専門医による診
療を継続的に受け、早期診断のための画像検査を定期的に受けることが重要です。 
 
⑨ この病気は日常生活でどのような注意が必要ですか？ 
タンジール病では、HDLコレステロール濃度は低いものの、LDLコレステロールやトリグリセライドなどの
脂質は増加していることもあるため、食事は多価不飽和脂肪酸を多く含む魚などをより多めに摂取し、飽和
脂肪酸の多い肉類やコレステロールを多く含む卵などは少な目に摂ることが勧められます。また、高血圧を
合併した場合には減塩食、糖尿病をきたした場合には総摂取カロリーや糖質の制限も必要となります。扁桃
腺の障害が見られる場合にはうがいの励行や必要時には扁桃腺摘出術の検討を、神経障害が見られる場合に
はそれぞれに応じた日常生活での配慮（しびれや知覚障害にともなう怪我からの保護など）が必要になりま
す。 
 
⑩ 次の病名はこの病気の別名又はこの病気に含まれる、あるいは深く関連する病名です。ただし、これらの
病気（病名）であっても医療費助成の対象とならないこともありますので、主治医に相談してください。 
特になし 
 
⑪ この病気に関する資料・関連リンク 
https://nanbyo-lipid.com/ 
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資料28 患者向け療養上の注意点（一般利用者向け）原発性高カイロミクロン血症 
 
1. 原発性高カイロミクロン血症とはどのような病気ですか 
高カイロミクロン血症とは、血液の中にカイロミクロンが蓄積する病気です。食物に含まれる脂質（中性脂肪
（脚注１））は、腸管（小腸）でカイロミクロンという粒子になります。腸管でのカイロミクロンの産生が増
えたり、カイロミクロンを分解する酵素の働きが妨げられたりすると、高カイロミクロン血症となります（F
AQ(よくある質問と回答)のQ１参照）。高カイロミクロン血症では、著しい高中性脂肪血症（通常1,000 mg
/dl以上）となり、血液が牛乳のように白濁します（これを乳糜（にゅうび）血清といいます）（FAQ(よくあ
る質問と回答)のQ２参照）。 
基本的に無症状なことが多く、健康診断などでの血液検査の際に、偶然に乳糜血清を指摘される場合もあり
ますが、時に命にかかわる合併症（急性膵炎）の原因となります。カイロミクロンは巨大な粒子で、膵臓の血
管や周りの細胞を傷つけると、急性膵炎となります。急性膵炎は、耐え難いような激しい腹痛、嘔気・嘔吐、
ショックを起こして時に致死的となる病気であり、しっかりと血中の中性脂肪値を下げる必要があります。 
高カイロミクロン血症には遺伝・体質によるものと、生活習慣や他の病気により起こるものに分けられます。
遺伝・体質により高カイロミクロン血症となる場合を、原発性高カイロミクロン血症といいます。生活習慣や
他の病気により起こるものを二次性高カイロミクロン血症といいます。原発性高カイロミクロン血症は、今
ある治療方法では中性脂肪が十分に下がらないことも多く、膵炎のリスクが高いことから、現在、国の指定難
病に登録されています。 
脚注１）中性脂肪：トリグリセリド（TG）とも呼ばれます。血液検査では、TGと記載されていることもあり
ます。 
 
2. この病気の原因はわかっているのですか 
原発性高カイロミクロン血症の原因としては、カイロミクロンを代謝する酵素（リポ蛋白リパーゼ）に関連す
る遺伝子群の変異や、リポ蛋白リパーゼに関連する遺伝子が作る蛋白を攻撃する蛋白（これを自己抗体と呼
びます）が知られています。しかし、原発性高カイロミクロン血症が疑われるケースのうち、原因が特定でき
ているケースは30-40%以下と報告されており、全てが分かっているわけではありません。 
 
原発性高カイロミクロン血症の原因 
<遺伝子変異によるもの> 
リポ蛋白リパーゼ（LPL）やその機能を助ける蛋白（アポリポ蛋白C-II（APOC2）、アポリポ蛋白A-V（AP
OA5）、GPIHBP1、LMF1）の遺伝子変異が知られています。それぞれ、家族性 LPL欠損症、家族性APOC
2欠損症、APOA5異常症、GPIHBP1異常症、LMF1異常症などと呼ばれています。 
<自己抗体によるもの>  
自分の蛋白を攻撃する蛋白（自己抗体といいます）を自分の体が作ってしまうことがあり、これを自己抗体と
言います。GPIHBP1などに対する自己抗体が原因の原発性高カイロミクロン血症も報告されています。 
 
生活習慣や他の病気も高カイロミクロン血症の原因となることがあり、これを二次性高カイロミクロン血症
といいます。原発性高カイロミクロン血症の悪化の原因となるため注意が必要です（詳しいリストについて
は、FAQ(よくある質問と回答)のQ3参照）。 
 
3. この病気の患者さんはどのくらいいるのですか 
 原発性高カイロミクロン血症の患者さんは、以前の調査（原発性高脂血症調査研究班（垂井班）による全国
調査（1986）および厚生省特定疾患難病の疫学研究班（青木班）の協力によるもの）では、日本国内には少
なくとも300名以上の方がいると推計されています。遺伝子変異による原発性高カイロミクロン血症は50〜1
00万人に１人程度と言われています。自己抗体が原因の原発性高カイロミクロン血症の頻度はまだ明らかで
はありません。 
後天的な原因（アルコール多飲、肥満、糖尿病など）によっておこる二次性高カイロミクロン血症はもっと多
いのですが、全体の数はまだ明らかではありません。 
 
4. この病気はどのような人に多いのですか 
<遺伝子変異が原因の場合> 
遺伝子異常が原因となる原発性高カイロミクロン血症は、幼小児期から高中性脂肪血症がある場合、腹痛な
どの膵炎を疑わせる症状を繰り返す場合、環境要因（アルコール多飲、糖尿病、肥満など）に気をつけても重
度な高中性脂肪血症が持続する場合、薬物療法が無効な場合に多いと言われています。健康診断がきっかけ
で見つかることもあります。 
体の中の遺伝子は、基本的に、父親由来と母親由来の２つの遺伝子を受け継いでいます。遺伝子変異が原因の
原発性高カイロミクロン血症は、通常、父親由来と母親由来の遺伝子の両方に変異がある場合に病気となり
ます。したがって、ご両親に血族結婚がある場合には、遺伝子の変化が集積しやすく、遺伝子変異による高カ
イロミクロン血症を発症しやすくなります。ご両親に血族結婚がない場合でも、ご両親が血族結婚の多い同
じ地域のご出身の場合にも、このような遺伝子異常が重なることがあります。 
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<自己抗体が原因の場合> 
自己抗体が原因となる高カイロミクロン血症は、どのような人に多いのか完全には分かっていませんが、自
己抗体が原因となるそのほかの病気（自己免疫性疾患や膠原病などといいます）がある場合に多いと言われ
ています。 
また、妊娠中は健常な方でも血中の中性脂肪が増加しますが、妊娠中に重度な高中性脂肪血症をきたす場合、
高カイロミクロン血症による膵炎が引き起こされることがあり、このようなケースには原発性高カイロミク
ロン血症が多いと言われています。 
 
5. この病気は遺伝するのですか 
 病気の原因が遺伝子変異による場合には、遺伝する可能性があります。この病気の場合、典型的には遺伝子
変異が父親由来と母親由来の遺伝子の両方に認められる場合に病気となりますが、遺伝子の異常が一つ（片
親由来）だけの場合でも、遺伝子の変異の種類によっては高トリグリセライド血症をきたす場合もあります。 
 
6. この病気ではどのような症状がおきますか 
中性脂肪が高いだけでは痛みや倦怠感などの何らかの自覚症状をきたすことはほとんどありません。しかし、
カイロミクロンが血液の中で大量に停滞することにより以下の症状をきたすことがあります。 
もっとも重大な合併症は、急性膵炎です。急性膵炎になった場合は、腹痛、背部痛、悪心、嘔吐などの症状が
出ます。時に致死的な病気ですので、もし発症してしまった場合には、すみやかに治療を受けることが大切で
す。 
他にも、以下の症状をきたすことがあります。これらはいずれもそれ自体が病気というわけではなく、痛みな
どの症状もありませんが、このような症状がある場合は、中性脂肪が著しく高く、膵炎のリスクも高くなりま
すので、再検査を受けるなど、しっかりと経過を観察しましょう。 
 
・ 皮膚の症状：四肢伸側、臀部、肩などに、小さなピンクがかった黄色い発疹が出る（発疹性黄色腫と
いいます）。カイロミクロンをためこむ細胞が原因です。 
・ 血液の見かけの異常：血に牛乳が混ざったような白色ピンク状になる（乳糜（にゅうび）血清といい
ます）。カイロミクロンが血液に溜まることが原因です。健診など偶然受けた血液検査で、採血した血液の見
た目で指摘されることもあります。 
・ 眼科的な異常：眼底検査で、網膜の血管が乳糜色に見える（網膜脂血症といいます）。 
・ 腹部の異常：肝臓や脾臓が大きくなる（肝腫大、脾腫といいます）。カイロミクロンをためこむ細胞
が原因です。 
 
7. この病気にはどのような治療法がありますか 
治療は、食事療法、薬物療法、後天的な要因のコントロールが中心となります。 
 
<食事療法（脂肪摂取制限など）> 現在のところ、有効な治療薬は乏しいため、中心となる治療法は、脂肪
摂取制限です。食事中の脂肪の摂取を1日に15〜20g以下、あるいは、総カロリーの15％以下に抑えるように
します。乳児の場合には、中鎖脂肪酸（medium chain triglyceride（MCT））のミルクや脱脂粉乳を与えま
す。大人でも、MCTを調理に使うと効果が得られるかもしれません。管理栄養士による栄養相談を受けるな
どして、脂肪摂取制限を続けていくことが大切となります。 
妊娠中の場合には特に中性脂肪があがりやすいため、1日2g以下の脂肪制限をすることもあります（妊娠中期
や後期で1日2gの脂肪制限によっても新生児に影響がなかったとの報告があります）。 
炭水化物の取り過ぎも中性脂肪を増やしてしまうことで、カイロミクロンの増加につながります。過食から
の肥満や糖尿病も悪化の原因となります。炭水化物の過剰な摂取に気をつけ、適切なエネルギーを摂取する
ことが大切です。 
 
<薬物療法> 
中性脂肪に効果のある高脂血症治療薬（フィブラート系薬、n-3系多価不飽和脂肪酸製剤など）が使われます。
今ある治療薬ではそれほど大きな効果は期待できないのですが、血中の中性脂肪を少しでも下げることが大
切です。なお、魚油のサプリメントによって高カイロミクロン血症が悪化したとの報告もあり、脂肪酸製剤の
投与にあたってはその用量や治療効果に注意する必要があります。 
 
<後天的な要因のコントロール> 
高カイロミクロン血症は、後天的な原因で増悪しますので、そのような原因があれば後天的な原因を除去・治
療することが大切です（詳しいリストについては、FAQ(よくある質問と回答)のQ3参照）。特に、糖尿病や
アルコール多飲が原因となることが多く、糖尿病の検査や治療、アルコール制限（節酒や禁酒）が大切です。
肥満の治療も大切です。ただし、極端な減量を行うと、その後再び体重が増えた場合にかえって高トリグリセ
ライド血症が悪化し、急性膵炎を引き起こす危険があるため、注意が必要です。 
 
<膵炎の治療> 
急性膵炎が起きた場合には、通常の急性膵炎に準じた治療（絶食、低カロリー輸液など）を行います。著しい
高中性脂肪血症による急性膵炎の場合には、血漿交換療法も治療の選択肢となる場合があります。なお、特殊
なケースで有効な治療法として、家族性アポリポ蛋白C-II欠損症の場合には、急性膵炎などの緊急時に新鮮凍
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結血漿の輸血（アポリポ蛋白C-IIが補充される）が有効と報告されています。 
 
今後、有効で安全な治療薬の開発に期待が寄せられています。 
 
  
8. この病気はどういう経過をたどるのですか 
経過は、原因によって異なります。重症なケースでは、血中の中性脂肪の値が非常に高く、乳幼児期など早期
に発症しますが、中には、中性脂肪値が低めで、成人になってから健康診断で見つかる場合もあります。 
急性膵炎は、中性脂肪が高いほど起きやすいと言われています。一般的に、1,000 mg/dl以上となった場合に
急性膵炎を発症する可能性が高くなります。ただし、それ以下でも発症することがありますので注意が必要
です。 
乳幼児期に発症するケースと、成人期に発症するケースを比較すると、乳幼児期に発症するケースの方が、血
中の中性脂肪の値はもともと高いにも関わらず、若い頃から食事療法をしっかり覚えられるために、逆に膵
炎の発症率は低いと言われています。脂肪摂取制限が病気のコントロールに大事であることを物語るエピソ
ードです。 
 
9. この病気は日常生活でどのような注意が必要ですか 
<食事療法、運動療法、薬物療法> 
中性脂肪ををできるだけ下げて膵炎を予防するために、管理栄養士による栄養相談などを受けながら、脂肪
の多い食事を避けます。高カイロミクロン血症が悪化するような二次的な原因（アルコール多飲、肥満、糖尿
病など(詳しいリストはFAQ(よくある質問と回答)のQ3参照））を、できる限りさけることも大切です。食事
の取りすぎや、糖質や炭水化物の取りすぎに注意し、お酒を控え、適切な運動を心がけます。 
中性脂肪を下げるお薬をしっかりと飲むことも大切です。 
 
<その他の注意点> 
定期的な検査や健康診断が大切です。高中性脂肪血症を増悪させる薬剤も知られていますので(詳しいリスト
はFAQ(よくある質問と回答)のQ3参照））、お薬をもらうときは主治医や薬剤師に確認してもらいましょう。
高中性脂肪血症は動脈硬化のリスクとしても知られるため、健康的な生活を心がけて動脈硬化のリスク(糖尿
病、高血圧、喫煙、肥満など)を少なくしておくと良いでしょう。 
 
<妊娠> 
妊娠は高中性脂肪血症を悪化させ、妊娠中の急性膵炎のリスクとなります。妊娠にあたっては主治医とよく
相談し、妊娠前から中性脂肪のコントロールを心がけましょう。妊娠中は定期的な検査を行い、産科医ともよ
く相談し、中性脂肪の値が上昇しないように、早めの治療（より厳格な脂肪摂取制限や、著しい高中性脂肪血
症の場合は入院管理の検討など）が大切です。 
 
<治療を中断しないこと> 
治療の中断は、高中性脂肪血症の増悪や急性膵炎発症の大きなリスクになります。定期的な通院を欠かさず、
症状がない場合でも、治療をしっかりと継続しましょう。乳糜血清、発疹性黄色腫、腹痛など、気になる症状
があれば早めに受診し、膵炎を予防することが大切です。 
 
 
10. 次の病名はこの病気の別名又はこの病気に含まれる、あるいは深く関連する病名です。 
ただし、これらの病気（病名）であっても医療費助成の対象とならないこともありますので、主治医に相談し
てください。 
特になし 
 
11. この病気に関する資料・関連リンク 
https://nanbyo-lipid.com/ 
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資料29 患者向け療養上の注意点（一般利用者向け）脳腱黄色腫症 
 
1. 「脳腱黄色腫症」とはどのような病気ですか 
体内にコレスタノールなどの脂質が蓄積することにより多彩な症状を呈する疾患です。 
 
2. この病気の患者さんはどのくらいいるのですか 
現在日本で診断され治療を受けている患者さんは日本で50人～100人程度で、非常に稀な病気です。 
 
3. この病気はどのような人に多いのですか 
遺伝性の疾患ですが、突然変異により発症することもあると考えられています。 
 
4. この病気の原因はわかっているのですか 
胆汁酸の合成に関わる酵素（ステロール27位水酸化酵素）が遺伝的に欠損することによりコレステロールか
ら胆汁酸への転換が十分にできなくなることでコレスタノールなどの脂質が身体（脳神経など）に蓄積する
ことが原因です。 
 
5. この病気は遺伝するのですか 
常染色体性潜性（劣性）遺伝の形式で遺伝します。 
 
6. この病気ではどのような症状がおきますか 
アキレス腱の肥厚（アキレス腱黄色腫）が代表的な症状です。その他、進行性の神経障害（知能低下、歩行障
害，ふらつきなど）や早発性心血管疾患などがあります。新生児期の胆汁うっ滞、難治性の下痢、若年性白内
障も初発症状となりえます。それぞれの症状が必ず現れるわけではありません。 
 
7. この病気にはどのような治療法がありますか 
ケノデオキシコール酸（CDCA）の早期投与により、コレスタノールの低下や症状の改善が認められたとの報
告があります。 
 
8. この病気はどういう経過をたどるのですか 
進行性の神経障害のため日常生活に支障をきたす場合があります。40-50歳で 虚血性心疾患などを起こすこ
とがあると報告されていますが、適切な治療で発症を遅らせることが期待されています。 
 
9. この病気は日常生活でどのような注意が必要ですか 
診断されれば専門医により管理されますが、遺伝性の病気とはいえ家族に同じ病気の方がおらず、診断され
ていない方が多い思われます。この病気は早期診断と早期治療がとても重要です。若年性白内障や原因がは
っきりしない下痢、精神発達遅滞・知的障害、てんかんなど、6にあげた症状がある場合は是非一度医療機関
を受診して専門医に診てもらうことをおすすめします。診断後は、主治医の指示により、病状の評価のための
神経学的診察と一般的な血液検査、血清コレスタノール測定、MRIなどの画像検査などを年２回程度定期的
に行ってください。 
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資料30 患者向け療養上の注意点（一般利用者向け）無βリポタンパク血症 
1.「無βリポタンパク血症」とはどのような病気ですか 
 
コレステロールや中性脂肪などの脂質は、食事から取り込まれたり、体の中で合成されたりして、最終的には
血中を運ばれて全身の組織で利用されています。このような脂質は水に溶けないため，血液の中では「リポタ
ンパク」という粒子で存在します。無βリポタンパク血症は、リポタンパクを作るMTTPという遺伝子に変異
があるために、脂質が十分に吸収・運搬できなくなり、様々な合併症を引き起こしてしまう病気です（図）。 
食事で摂取した脂質は小腸で吸収され、体の各組織に運ばれます。しかし、この病気では、小腸でリポタンパ
クが作られないために、脂質の吸収ができなくなり、下痢や成長障害をきたし、血液中のコレステロール値や
中性脂肪値が非常に低くなります（低脂血症）。脂肪の吸収は、脂溶性ビタミンであるビタミンE、A、D、
Kの吸収にも関わっているため、脂溶性ビタミンの欠乏による様々な症状（眼症状、神経症状など）が起こり
ます。 
 体の中で合成された脂質は主に肝臓でリポタンパクとなり、各組織に運ばれます。しかし、この病気では、
肝臓でリポタンパクが作られないために、肝臓に脂肪がたまり、脂肪肝となります。 
肝臓でつくられたリポタンパクは、最終的にLDL（βリポタンパク）と呼ばれるリポタンパクになるのです
が、この病気ではLDLがほとんど無くなることから「無βリポタンパク血症」と呼ばれています。無βリポ
タンパク血症（英語でabetalipoproteinemiaを略してABLと呼ばれます）は、1950年に最初に報告されまし
た。 
 
2. この病気の患者さんはどのくらいいるのですか 
 
無βリポタンパク血症の患者さんは100万人に1人以下と言われています。世界で約100例の報告があります。
日本では約10家系程度の報告があります。 
 
3. この病気はどのような人に多いのですか 
 
体の中の遺伝子は、通常、父親由来と母親由来の２つの遺伝子を受け継いでいます。無βリポタンパク血症の
場合には、通常、父親由来と母親由来のMTTP遺伝子の両方に変異がある場合に病気となります。したがっ
て、ご両親に血族結婚がある場合には、遺伝子の変異が集積しやすく、先天的な遺伝子変異を発症しやすくな
ります。ご両親に血族結婚がない場合でも、ご両親が同じ地域（血族結婚の多い地域、人の移動の少ない地
域）のご出身の場合にも、このような遺伝子変異が重なることがあります。 
出生時までは明らかな症状は見られないものの、重症例では、授乳開始とともに脂肪吸収障害による脂肪便、
慢性下痢、嘔吐が出現して気付かれます。他に、視力障害などの眼症状、運動失調などの神経症状が、個人差
はありますが徐々に現れてきます。 
軽症例では、成人になってから、血液検査でLDL-コレステロールなどが非常に低いことが診断のきっかけと
なる場合もあります。 
 
4. この病気の原因はわかっているのですか 
 
この病気の原因は、小腸で吸収された脂肪や、肝臓で合成された脂肪を血中に運搬する粒子（リポタンパク）
をつくるのに必要な「ミクロソームトリグリセリド転送蛋白（microsomal triglyceride transfer protein（M
TTP））」の遺伝子に変異があることです。 
 
5. この病気は遺伝するのですか 
 
ヒトの体は、基本的に、父親由来と母親由来の2つの遺伝子を受け継いでいます。MTTP遺伝子の場合も、両
親から１つずつ、合わせて２つ受け継ぎます。この病気の場合、MTTP遺伝子１つだけに変異がある場合には
発症せず、２つとも変異がある場合に発症します。したがって、患者さんはご両親から、MTTP遺伝子の変異
を一つずつ受け継いでいることになります。ご両親は、MTTP遺伝子の１つだけに変異があるため、病気は発
症しません（ただし病気の原因となる遺伝子は持っており、「保因者」と呼ばれます）。無βリポタンパク血
症の患者さんのご兄弟(姉妹)は、1/4の確率で同じ病気である可能性があり、1/2の確率で保因者である可能性
があります。無βリポタンパク血症の患者さんと遺伝子変異の無い方から生まれたお子さんは保因者になり
ますが、病気を発症することはありません。 
 
6. この病気ではどのような症状がおきますか 
 
授乳開始時より、脂肪吸収障害による脂肪便、慢性下痢、嘔吐、腹部膨満が出現し、発育障害をきたすことが
多くなります。また、脂溶性ビタミン(ビタミンE、A、D、K)の吸収障害に伴って、個人差はありますが、思
春期までに神経症状や眼症状など様々な症状が現れてきます。主にビタミンE欠乏によって神経症状（脊髄小
脳変性による運動失調、末梢神経障害による知覚低下など）が生じ、主にビタミンEやビタミンAの欠乏によ
り眼症状（夜盲症、色覚異常、網膜色素変性症、視力低下など）が生じます。他にも、ビタミンD欠乏による
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くる病や骨軟化症といった骨の成長障害や、ビタミンK欠乏による出血傾向や不整脈を伴う心臓病が出現す
ることもあるとされています。しばしば脂肪肝を認め、肝硬変の合併の報告もあります。棘の生えたような形
に赤血球が変形することもあります(このような赤血球は「有棘赤血球」と呼ばれます)。 
 
7. この病気にはどのような治療法がありますか 
 
脂溶性ビタミンの補充療法が行われます。出来るだけ早期からの投与が重要です。投与は経口の内服で行い
ますが、腸管からの吸収が障害されていますので大量に投与する必要があります。網膜色素変性や神経変性
の進行を抑えるためには、特にビタミンEやビタミンAの補充が重要とされています。下痢、嘔吐などの消化
器症状については脂肪制限が行われます。吸収できる脂質として、中鎖トリグリセリド(medium chain trig
lyceride（MCT）)が用いられることもあります。ビタミンDやビタミンK不足がある場合にはそれらの補充を
行います。 
 
8. この病気はどういう経過をたどるのですか 
 
経過には個人差がありますが、典型例は成人までに網膜色素変性による視力障害および脊髄小脳変性による
運動失調、末梢神経障害による知覚低下など多彩な神経障害が出現し、失明や歩行障害などが徐々に進行し
ます。脂肪肝を合併することが多く、肝硬変に進展したという報告もあります。幼児期から脂溶性ビタミンを
大量投与することによって、これらの視力障害や神経障害を抑えることが出来たという報告があり、60～70
歳代までわずかな症状のみで推移されている方も報告されています。眼の症状や神経の症状の評価のために、
定期的な眼科受診や神経の診察が必要になります。 
 
9. この病気は日常生活でどのような注意が必要ですか 
 
合併症の進行を防ぐため、治療を中断せずに、脂溶性ビタミンの補充をしっかりと続けることが大切です。 
脂肪吸収障害による下痢などの消化器症状を軽減するためには、脂肪摂取（特に長鎖脂肪酸）を制限すること
が推奨されます（脂肪摂取量は1日の総カロリーの30%以下が目安となります）。脂肪吸収障害は、それに引
き続いて炭水化物やタンパク質などのその他の栄養素の吸収も障害してしまう（これを続発的吸収障害とい
います）ため、脂肪摂取制限は栄養バランスの改善にも役立つとされています。低栄養とならないように、適
切なカロリーを摂取するようにします。吸収できる脂質として、中鎖トリグリセリド（MCT）を用いること
もあります。また、体にとって必要な脂肪酸（必須脂肪酸）が不足しないように、許容範囲内で1日小さじ1杯
程度の大豆油やオリーブオイルのような多価不飽和脂肪酸の摂取も考慮します。 
妊娠を希望する場合は、ビタミンAの過剰が胎児に先天異常を来す可能性があるため、補充量の調整のために、
事前に医師に相談する必要があります。ビタミンAは必須のビタミンであることから、妊娠中もビタミンA補
充を中止せず、継続する必要があります。 
脊髄小脳変性による運動失調がみられるようになった場合には、身体機能維持のためのリハビリテーション
や、転倒防止のための杖や歩行器の使用を考慮します。 
 
10. 次の病名はこの病気の別名又はこの病気に含まれる、あるいは深く関連する病名です。ただし、これら
の病気（病名）であっても医療費助成の対象とならないこともありますので、主治医に相談してください。 

 MTP欠損症 
 
11. この病気に関する資料・関連リンク 
https://nanbyo-lipid.com/ 
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資料31 患者向け療養上の注意点（一般利用者向け）家族性低βリポタンパク血症1(ホモ接合体) 
 
① 「家族性低βリポタンパク血症１（ホモ接合体）」とはどのような病気ですか 
 
コレステロールや中性脂肪などの脂質は、食事から取り込まれたり、体の中で合成されたりして、最終的には
血中を運ばれて全身の組織で利用されています。このような脂質は水に溶けないため，血液の中ではアポリ
ポタンパクと結合し，「リポタンパク」という粒子で存在します。家族性低βリポタンパク血症１（ホモ接合
体）は、リポタンパクを作るAPOBという遺伝子に変異があるために、脂質が十分に吸収・運搬できなくなり、
様々な合併症を引き起こしてしまう病気です（図）。 
 
食事で摂取した脂質は小腸で吸収され、体の各組織に運ばれます。しかし、この病気では、小腸でリポタンパ
クが作られないために、脂質の吸収ができなくなり、下痢や成長障害をきたし、血液中のコレステロール値や
中性脂肪値が非常に低くなります（低脂血症）。脂肪の吸収は、脂溶性ビタミンであるビタミンE、A、D、
Kの吸収にも関わっているため、脂溶性ビタミンの欠乏による様々な症状（眼症状、神経症状など）が起こり
ます。 
体の中で合成された脂質は主に肝臓でリポタンパクとなり、各組織に運ばれます。しかし、この病気では、肝
臓でリポタンパクが作られないために、肝臓に脂肪がたまり、脂肪肝となります。 
肝臓でつくられたリポタンパクは、最終的にLDL（βリポタンパク）と呼ばれるリポタンパクになるのです
が、この病気ではアポリポタンパクB(アポB)の遺伝子（APOB）に変異があり，LDLコレステロールなどを
含むβリポタンパクが低下することから家族性低βリポタンパク血症１（ホモ接合体）と呼ばれています。 
私たちの遺伝子は，父親由来と母親由来の2つが一組となって出来ています．アポBの遺伝子に，この両方に
変異がある場合を「ホモ接合体」とよび，いずれか一方のみに変異が認められる場合を「ヘテロ接合体」とよ
びます．この病気ではホモ接合体の場合に、重篤な症状をきたす可能性があります。 
 
②  この病気の患者さんはどのくらいいるのですか 
家族性低βリポタンパク血症1（ホモ接合体）の患者さんは100万人に1人以下と言われています。世界で約4
0例の報告があります。日本では数家系程度の報告があります。 
 
③  この病気はどのような人に多いのですか 
体の中の遺伝子は、通常、父親由来と母親由来の２つの遺伝子を受け継いでいます。家族性低βリポタンパク
血症１（ホモ接合体）の場合には、父親由来と母親由来のAPOB遺伝子の両方に変異がある場合に重篤な症状
を来す可能性があります。したがって、ご両親に血族結婚がある場合には、遺伝子の変異が集積しやすく、先
天的な遺伝子変異を発症しやすくなります。ご両親に血族結婚がない場合でも、ご両親が同じ地域（血族結婚
の多い地域、人の移動の少ない地域）のご出身の場合にも、このような遺伝子変異が重なることがあります。 
出生時までは明らかな症状は見られないものの、重症例では、授乳開始とともに脂肪吸収障害による脂肪便、
慢性下痢、嘔吐が出現して気付かれます。他に、視力障害などの眼症状、運動失調などの神経症状が、個人差
はありますが徐々に現れてきます。 
軽症例では、成人になってから、血液検査でLDL-コレステロールなどが非常に低いことが診断のきっかけと
なる場合もあります。 
 
④  この病気の原因はわかっているのですか 
この病気の原因は、小腸で吸収された脂肪や、肝臓で合成された脂肪を血中に運搬する粒子（リポタンパク）
をつくるのに必要なアポB（APOB）の遺伝子に変異があることです。 
 
⑤  この病気は遺伝するのですか 
ヒトの体は、基本的に、父親由来と母親由来の2つの遺伝子を受け継いでいます。APOB遺伝子の場合も、両
親から１つずつ、合わせて2つ受け継ぎます。この病気の場合、APOB遺伝子１つだけに変異がある場合（ヘ
テロ接合体といいます）には重篤な症状は来さず、2つとも変異がある場合に（ホモ接合体といいます）、重
篤となる可能性があります。したがって、患者さんはご両親から、APOB遺伝子の変異を1つずつ受け継いで
いることになります。ご両親は、APOB遺伝子の１つだけに変異があるため、重篤な症状はきたしませんが
（脂肪肝に伴う肝障害の報告はあります）、正常の1/2程度の低脂血症がみられます。 
 
家族性低βリポタンパク血症１（ホモ接合体）の患者さんのご兄弟(姉妹)は、1/4の確率で同じ病気（ホモ接合
体）である可能性があり、1/2の確率でヘテロ接合体である可能性があります。家族性低βリポタンパク血症
１（ホモ接合体）の患者さんと遺伝子変異の無い方から生まれたお子さんはヘテロ接合体になりますので、ホ
モ接合体となることはなく、重篤な病気を発症することはありませんが、脂肪肝に伴う肝障害の報告があり
ます。 
 
よく似た病気の無βリポタンパク血症では，LDLコレステロールなどを含むβリポ蛋白がほとんど無くなり
ますが、無βリポタンパク血症のヘテロ接合体の患者さんは，家族性低βリポタンパク血症1と異なり低脂血
症となることはありません（ただし病気の原因となる遺伝子は持っており、「保因者」と呼ばれます）。 
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⑥  この病気ではどのような症状がおきますか 
授乳開始時より、脂肪吸収障害による脂肪便、慢性下痢、嘔吐、腹部膨満が出現し、発育障害をきたすことが
多くなります。また、脂溶性ビタミン(ビタミンE、A、D、K)の吸収障害に伴って、個人差はありますが、思
春期までに神経症状や眼症状など様々な症状が現れてきます。主にビタミンE欠乏によって神経症状（脊髄小
脳変性による運動失調、末梢神経障害による知覚低下など）が生じ、主にビタミンEやビタミンAの欠乏によ
り眼症状（夜盲症、色覚異常、網膜色素変性症、視力低下など）が生じます。他にも、ビタミンD欠乏による
くる病や骨軟化症といった骨の成長障害や、ビタミンK欠乏による出血傾向や不整脈を伴う心臓病が出現す
ることもあるとされています。しばしば脂肪肝を認め、肝硬変の合併の報告もあります。棘の生えたような形
に赤血球が変形することもあります(このような赤血球は「有棘赤血球」と呼ばれます)。 
 
⑦  この病気にはどのような治療法がありますか 
脂溶性ビタミンの補充療法が行われます。出来るだけ早期からの投与が重要です。投与は経口の内服で行い
ますが、腸管からの吸収が障害されていますので大量に投与する必要があります。網膜色素変性や神経変性
の進行を抑えるためには、特にビタミンEやビタミンAの補充が重要とされています。下痢、嘔吐などの消化
器症状については脂肪制限が行われます。吸収できる脂質として、中鎖トリグリセリド(medium chain trig
lyceride（MCT）)が用いられることもあります。ビタミンDやビタミンK不足がある場合にはそれらの補充を
行います。 
 
 
⑧  この病気はどういう経過をたどるのですか 
経過には個人差がありますが、典型例は成人までに網膜色素変性による視力障害および脊髄小脳変性による
運動失調、末梢神経障害による知覚低下など多彩な神経障害が出現し、失明や歩行障害などが徐々に進行し
ます。脂肪肝を合併することが多く、肝硬変に進展したという報告もあります。幼児期から脂溶性ビタミンを
大量投与することによって、これらの視力障害や神経障害を抑えることが出来たという報告があり、60～70
歳代までわずかな症状のみで推移されている方も報告されています。眼の症状や神経の症状の評価のために、
定期的な眼科受診や神経の診察が必要になります。 
 
⑨  この病気は日常生活でどのような注意が必要ですか 
合併症の進行を防ぐため、治療を中断せずに、脂溶性ビタミンの補充をしっかりと続けることが大切です。 
脂肪吸収障害による下痢などの消化器症状を軽減するためには、脂肪摂取（特に長鎖脂肪酸）を制限すること
が推奨されます（脂肪摂取量は1日の総カロリーの30%以下が目安となります）。脂肪吸収障害は、それに引
き続いて炭水化物やタンパク質などのその他の栄養素の吸収も障害してしまう（これを続発的吸収障害とい
います）ため、脂肪摂取制限は栄養バランスの改善にも役立つとされています。低栄養とならないように、適
切なカロリーを摂取するようにします。吸収できる脂質として、中鎖トリグリセリド（MCT）を用いること
もあります。また、体にとって必要な脂肪酸（必須脂肪酸）が不足しないように、許容範囲内で1日小さじ1杯
程度の大豆油やオリーブオイルのような多価不飽和脂肪酸の摂取も考慮します。 
妊娠を希望する場合は、ビタミンAの過剰が胎児に先天異常を来す可能性があるため、補充量の調整のために、
事前に医師に相談する必要があります。ビタミンAは必須のビタミンであることから、妊娠中もビタミンA補
充を中止せず、継続する必要があります。 
脊髄小脳変性による運動失調がみられるようになった場合には、身体機能維持のためのリハビリテーション
や、転倒防止のための杖や歩行器の使用を考慮します。 
 
⑩ 次の病名はこの病気の別名又はこの病気に含まれる、あるいは深く関連する病名です。ただし、これらの
病気（病名）であっても医療費助成の対象とならないこともありますので、主治医に相談してください。 
 
深く関連する疾患：無βリポタンパク血症（指定難病） 
 
⑪ この病気に関する資料・リンク 
 
原発性脂質異常症調査研究班HP：https://nanbyo-lipid.com/ 
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資料 32家族性高コレステロール血症（ホモ接合体）に関する疾患啓発（学会等講演・和文論

文・英文論文） 

（学会等講演） 

1) Sachiko Okazaki. Early diagnosis and treatment of familial hypercholesterolemia in young adults

“ The 19th International Symposium on Atherosclerosis (ISA)（2021 年 10 月 24 日-27 日 Kyoto, 

Japan (virtual)） 

2) Minamino T. Universal Screening for Familial Hypercholesterolemia in Children in Kagawa.ISA 2021 

Pediatric Familial Hypercholesterolemia Satellite Symposium. 「Screening of Pediatric FH, when 

and how? 」2021.10.22 

3) Harada-Shiba M, Familial hypercholesterolemia and PCSK9 inhibitor. ISA 2021, Luncheon Seminar 

6, 2021 年 10 月 24 日～27 日, Kyoto, Japan. 

4) Harada-Shiba M, Next steps after the global call to action. Roundtable session hosted by the 

WHF,FH Europe and EAS at the89th EAS Congress, 2021 年 5 月 30 日～6 月 2 日, Web 開催 

5) Yu Kataoka, Sayaka Funabashi, Mika Hori, Masatsune Ogura, Takahito Doi, Ryo Nishikawa, Kosaku 

Tsuda, Teruo Noguchi, Mariko Harada-Shiba IAS-defined Severe FH as a Very High-risk Target 

Requiring More Intensive Lipid-Lowering Management for their Primary Prevention of 

Atherosclerotic Cardiovascular Disease  The 19th International Symposium on Atherosclerosis 

(ISA)（2021 年 10 月 24 日-27 日 Kyoto, Japan (virtual)） 

6) Nagahara K, Tada H, Mizuno K, Hasegawa Y, Dobashi K.  Genetic Analysis in FH children.  The 

19th international symposium on atherosclerosis (10/24-27/2021, Kyoto)  S35, “Pediatric” 

familial hypercholesterolemia (FH) in children and young adults 

7) Ogura M and McGowan M. Symposium 1: Awareness of Familial Hypercholesterolemia. The 19th 

International Symposium on Atherosclerosis (ISA 2021). Kyoto. Oct 25, 8:40-10:10. 国際会館アネ

ックスホールで Hybrid 開催（現地開催＋WEB 配信） 

8) Ogura M. Latest Data on siRNA against PCSK9. International Congress on Lipids and 

Atherosclerosis 2021. Seoul, South Korea Sep 11. Web で発表 

9) Ogura M. Awareness of Familial Hypercholesterolemia in Japan. The 19th International Symposium 

on Atherosclerosis (ISA 2021). Kyoto. Oct 25, 8:40-10:10. 国際会館アネックスホールで Hybrid 開

催（現地開催＋WEB 配信） 

10) Ogura M, Harada-Shiba M, Masuda D, Arai H, Bujo H, Ishibashi S, Daida H, Koga N, Oikawa S, 

Yamashita S. On behalf of the FAME Study Group. Factors Associated with Carotid 

Atherosclerosis and Achilles Tendon Thickness in Japanese Patients with Familial 

Hypercholesterolemia: A Subanalysis of the Familial Hypercholesterolemia Expert Forum (FAME) 

Study (Poster Session). The 19th International Symposium on Atherosclerosis (ISA 2021). Kyoto. 

11) Hirowatari Y, Ogura M, Manita D, Horiuchi M, Harada-Shiba M. Characteristics of HDL Subfraction 

Separated by Anion-Exchange Liquid Chromatography and Comparison between Chromatographic 

Patterns and Cholesterol Efflux Capacity with Familial Hypercholesterolemia (Poster Session). The 

19th International Symposium on Atherosclerosis (ISA 2021). Kyoto. 

12) Marta Futema, Shizuya Yamashita Screening of pediatricFH, when and how?  ISA2021 Pediatric 

Familial Hypercholesterolemia Satellite Symposium (October 22, 2021, Kyoto & Web) 

13) Shizuya Yamashita, Daisaku Masuda, Mariko Harada-Shiba, Hidenori Arai, Hideaki Bujo, Shun 

Ishibashi, Hiroyuki Daida, Nobuhiko Koga, Shinichi Oikawa, FAME Sudy Group Effectiveness and 

safety of lipid-lowering drug treatments in Japanese patients with familial hypercholesterolemia 

(FH): FAME Study  第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会(2021 年 10 月 23-24 日、国立京

都国際会館&web) 
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14) Ryo Naito, Hiroyuki Daida, Daisaku Masuda, Mariko Harada-Shiba, Hidenori Arai, Hideaki Bujo, Shun 

Ishibashi, Nobuhiko Koga, Shinichi Oikawa, Shizuya Yamashita, FAME Sudy Group.  Relation of 

serum lipoprotein (a) to lipid profiles and atherosclerotic diseases in Japanese patients with 

heterozygous familial hypercholesterolemia (FH): From the FAME Study 第 53 回日本動脈硬化

学会総会・学術集会(2021 年 10 月 23-24 日、国立京都国際会館&web)  

15) Kota Matsuki, Mariko Harada-Shiba, The CACHE investigators  Association of familial 

hypercholesterolemia with levels of serum lathosterol and campesterol: The CACHE study FH 

analysis The 19th International Symposium on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

16) Takeshi Okada, Masahiro Koseki, Makoto Nishida, Takashi Omatsu, Katsunao Tanaka,Hiroyasu Inui, 

Jiuyang Chang, Kotaro Kanno, Ayami Saga, Tohru Ohama, Mitsuaki Ishihara,Takeshi Kujiraoka, 

Hiroaki Hattori, Daisaku Masuda, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakata Targeted exon sequencing 

of 36 lipid-related genes in patients with clinically diagnosed familial hypercholesterolemia The 

19th International Symposium on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

17) Ryo Naito, Hiroyuki Daida, Daisaku Masuda, Mariko Harada-Shiba, Hidenori Arai, Hideaki Bujo, Shun 

Ishibashi, Nobuhiko Koga, Shinichi Oikawa, Shizuya Yamashita Associations of Lp(a) with other 

lipid profiles and cardiovascular disease in Japanese patients 

with heterozygous familial hypercholesterolemia: Familial Hypercholesterolemia Expert Forum 

(FAME) Study The 19th International Symposium on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, 

Kyoto) 

18) Takeshi Okada, Masahiro Koseki, Makoto Nishida, Takashi Omatsu, Katsunao Tanaka, Hiroyasu Inui, 

Jiuyang Chang, Kotaro Kanno, Ayami Saga, Tohru Ohama, Mitsuaki Ishihara, Takeshi Kujiraoka, 

Hiroaki Hattori, Daisaku Masuda, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakata Targeted Next-generation 

Sequencing of 36 Lipid-Related Genes in Patients with Clinically Diagnosed Familial 

Hypercholesterolemia AHA Scientific Sessions 2021 (November 13-15,2021, On-demand) 

19) 岡崎 佐智子, 高瀬 暁, 久保田 みどり, 田中 督記, 網谷 英介, 高梨 幹生, 李 騁騁, 石 婧璇, 

能登 洋, 飯塚 陽子, 柳元 伸太郎, 門脇 孝, 山内 敏正, 岡崎 啓明：「動脈硬化性疾患予防の

ための若年成人健診 LDL-C スクリーニングの有用性」第 64 回日本糖尿病学会年次学術集会

（2021 年 5 月 20-22 日 富山（virtual）） 

20) 岡崎 啓明：「若年の高コレステロール血症は動脈硬化ハイリスク:診断と治療の進め方」明日への

シンポジウム 2 「脂質異常症の疑問を解決する」第 53 回日本動脈硬化学会総会（2021 年 10 月

23・24 日 京都（virtual）） 

21) 岡崎 啓明：「糖尿病と高尿酸血症:リスクと介入の基本」高血圧・循環器病予防療養指導士セミナ

ー第 53 回日本動脈硬化学会総会（2021 年 10 月 23・24 日 京都（virtual）） 

22) 岡崎 佐智子、高瀬 暁、田中 督記、久保田 みどり、網谷 英介、高梨 幹生、李 騁騁、石 婧璇、

能登 洋、飯塚 陽子、柳元 伸太郎、門脇 孝、山内 敏正、岡崎 啓明：「動脈硬化性疾患予防の

ための若年成人 LDL- コレステロール健診の意義」第 53 回日本動脈硬化学会総会（2021 年 10

月 23・24 日 京都（virtual）） 

23) 岡崎啓明：「意外に身近な原発性脂質異常症」2021 年 6 月 29 日 CVRM EXPERT Seminar（於：

東京） 

24) 岡崎啓明：「動脈硬化予防のための若年期からのコレステロール管理」2021 年 7 月 6 日 動脈硬

化性疾患予防講演会（於：東京） 

25) 岡崎啓明：「脂質管理の新たな治療戦略 2021 年 3 月 26 日 Kowa Web カンファレンス（於：岐阜

（virtual）） 

26) 岡崎啓明：「cholesterol x years: 家族性高コレステロール血症の早期診断・早期治療」2021 年 3

月 17 日 代謝・循環器疾患 学術講演会（於：東京） 

27) 小倉正恒. 高 LDL-C 血症患者に潜むコレステリルエステル蓄積病を見つける！治す！ 第 124
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回日本小児科学会学術集会 教育セミナー21 2021 年 4 月 17 日. 京都市内ホテルから WEB 配

信 

28) 小倉正恒. 職場で高 LDL-C 血症の相談を受けたら～効率よく FH を見逃さないためのポイント～．

第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 合同シンポジウム 6（日本産業衛生学会）職場にお

ける動脈硬化性疾患（過労死）予防と産業医の役割 2021 年 10 月 24 日．京都府京都市（現地開

催＋WEB 配信） 

29) 小倉正恒. 高 LDL コレステロール血症に潜むライソゾーム酸性リパーゼ欠損症．第 35 回日本小

児脂質研究会 ランチョンセミナー．（WEB 配信） 

30) 小倉正恒、斯波真理子、増田大作、荒井秀典、武城英明、石橋俊、代田浩之、古賀伸彦、及川眞

一、山下静也．家族性高コレステロール血症における頚動脈硬化とアキレス腱の厚さに関連する

因子：Familial Hypercholesterolemia Expert Forum (FAME) 研究サブ解析．第 53 回日本動脈硬化

学会総会・学術集会 一般演題（Moderated Poster Session 11. FH） 2021 年 10 月 24 日．京都府

京都市（現地開催＋WEB 配信） 

31) 多田隼人 シンポジウム 7. 循環器疾患予防のリスク管理の現状 家族性高コレステロール血症

における高 LDL-C 血症暴露蓄積の心血管疾患に及ぼす影響 第 69 回日本心臓病学会学術集

会 米子 Sep 17-19, 2021 

32) 多田隼人 シンポジウム 3. 高コレステロール血症および末梢動脈疾患に対する LDL アフェレシ

ス治療の新たな知見 分子標的薬時代の FH ホモ接合体に対する LDL アフェレシス治療・

PROLIPID 研究について 第 42 回日本アフェレシス学会学術大会 東京 Oct 16-17, 2021 

33) 多田隼人 明日へのシンポジウム 2. 脂質異常症の疑問を解決する 意外と知らない FH 類似疾

患と polygenic FH：鑑別とその治療について 第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 京都 

Oct 23-24, 2021 

34) 多田隼人、岡田寛史、野村章洋、野原 淳、高村雅之、川尻剛照. ロミタピドを含む集学的 LDL-C

低下療法により動脈硬化進行抑制が得られたホモ接合体性家族性高コレステロール血症の小児

例. 第 53 回日本動脈硬化学会総会 Oct 23-24, 2021 (京都) 

35) 多田隼人. 難治性 FH：FH の個別化医療について. 第 1 回難治性 FH セミナー  May 29, 2021

（Web） 

36) 多田隼人. 見逃していませんか？家族性高コレステロール血症～スクリーニング・遺伝子診断・

個別化医療～. CVIT-TV インターベンション医が知っておくべき家族性高コレステロール血症診療

のコツ Aug 20, 2021 (Web) 

37) 多田隼人. 本邦と欧州における診断基準の比較について. 第 2 回難治性 FH セミナー  Nov 13, 

2021（Web） 

38) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症診療を見直す：北陸プラス家族性高コレステロール血症

レジストリー研究. 北陸プラス家族性高コレステロール血症（FH）レジストリー講演会 Nov 19, 2021 

(金沢） 

39) 松木恒太、斯波真理子、The CACHE Investigators 家族性高コレステロール血症とコレステロー

ル合成・吸収マーカーの関連：CACHE 研究 FH 解析 第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会

(2021 年 10 月 23-24 日、国立京都国際会館&web) 

40) 岡田健志、小関正博、西田 誠、尾松 卓、田中克尚、乾 洋勉、冠野昂太郎、嵯峨礼美、大濱 

透、石原光昭、鯨岡 健、服部浩明、増田大作、山下静也 次世代シーケンサーを用いた家族性

高コレステロール血症患者における脂質関連 36 遺伝子の遺伝子変異解析 第 53 回日本動脈

硬化学会総会・学術集会(2021 年 10 月 23-24 日、国立京都国際会館&web) 

41) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の 8 疾患 第 35 回小児脂質研究会 （2021 年 11 月

19-20 日（Web 開催）） 

42) 土井貴仁, 片岡有, 野口暉夫, 斯波真理子, 急性冠症候群既往の家族性高コレステロール血症

ヘテロ接合体患者における予後の性差に関する検討, 第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集
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会, ポスター発表, 2021 年 10 月 23 日～24 日, 京都 

43) 斯波真理子 明日へのシンポジウム 新規技術による脂質低下薬の開発、第 53 回日本動脈硬化

学会総会・学術集会、2021 年 10 月 23 日～24 日, 京都 

44) 小関正博, Frederick Raal, Daniel Gaudet, 藤井直彦, 川尻剛照, 大坪義彦, 柳光司, Shazia Ali, 

Poulabi Banerjee, Kuo-Chen Chan, Nagwa Khilla, Robert Pordy, Yi Zhang, 斯波真理子, 家族性高

コレステロール血症ホモ接合体の日本人患者におけるエビナクマブの長期安全性と有効性の検

討, 第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会, 2021 年 10 月 23 日～24 日, 京都 

45) 山岡誠, 道倉雅仁, 小倉正恒, 細田公則, 斯波真理子, 家族性高コレステロール血症患者にお

ける Lipoprotein(a)とアキレス腱厚との関連性, 第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会, 2021

年 10 月 23 日～24 日, 京都 

46) 平川晋也, 花房規男, 石森勇, 和田篤志, 大久保淳, 岩本ひとみ, 中永士師明, 佐藤元美, 太田

秀一, 清島真理子, 横山陽子, 伊藤孝史, 草生真規雄, 王子聡, 村上淳, 土谷健, 斯波真理子, 

山路健, 松尾秀徳, 日本アフェレシスレジストリについて～REDCap-SaaS を利用したデータ登録

システムの構築～, 第 42 回日本アフェレシス学会学術大会, 2021 年 10 月 16 日～17 日, 東京 

47) 槇野久士, 玉那覇民子, 松原正樹, 肥塚諒, 小川浩司, 細田公則, 斯波真理子, FHにおけるLDL

アフェレシス治療のポジショニング～COVID-19 感染禍における考察も含めて, 第 42 回日本アフ

ェレシス学会学術大会, シンポジウム, 2021 年 10 月 16 日～17 日, 東京 

48) 杉本紀人, 林淳祐, 船木涼平, 保積恵美, 和田郁人, 斯波真理子, 和田俊一, 浦田秀仁, プロド

ラッグ型ホスホトリエステル修飾を導入した Gapmer 核酸の合成とその評価, 日本核酸医学学会

第 6 回年会, ポスター発表, 2021 年 6 月 27 日～29 日, Web 

49) Harada-Shiba M, Kokame K, Kakuni M, Wada F. Development of nucleic acid drugs and model 

animals, 第 43 回日本血栓止血学会学術集会, シンポジウム 1, 2021 年 5 月 28 日~31 日, Web 

50) 山下静也 3．デイスカッション（診断に難渋している症例相談など） 第 1 回難治性 FH Web 

Seminar（2021 年 5 月 29 日、Web 開催） 

51) 山下静也 特別講演 小関正博 「家族性高コレステロール血症の最前線ーFH のその常識、もし

かして非常識？−」 第 2 回 Senshu FH Network（2021 年 8 月 7 日） 

52) 山下静也 もしかしてあなたも？ 家族性高コレステロール血症 NHK きょうの健康 徹底対策！ 

動脈硬化（4）（2021 年 10 月 7 日放送） 

53) 山下静也 本邦における FH の実態調査（FAME Study)  第 2 回難治性 FH Web Seminar（2021

年 11 月 13 日、Web 開催） 

54) 第 54 回日本動脈硬化学会学術大会 シンポジウム 4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：行列

のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタディ 座長 島野仁、斯波真理子 

55) 槇野久士，肥塚諒，玉那覇民子，小川浩司，細田公則，斯波真理子,薬物療法が進歩する中での

家族性高コレステロール血症における LDL アフェレシス療法の意義，第 43 回日本アフェレシス

学会学術大会，シンポジウム 9，2022 年 11 月 11 日～12 日，金沢 

56) 斯波真理子 ,家族性高コレステロール血症 (FH)診療ガイドライン 2022 改訂のポイント，FH 

Awareness Day 2022 セミナー，2022 年 10 月 29 日，石川 

57) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研究

班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウム，招待講演，2022 年 9 月 8 日，東京 

58) 道倉雅仁，斯波真理子，小倉正恒，山岡誠，南学，細田公則，超音波検査にてアキレス腱に肥厚

を認めたライソゾーム病（コレステロールエステル蓄積 症）の１症例，第 54 回日本動脈硬化学会

総会・学術集会，ポスター発表，2022 年 7 月 23 日～24 日，久留米 

59) 道倉雅仁，山岡誠，斯波真理子，星賀正明，細田公則，家族性高コレステロール血症患者スクリ

ーニングに用いるアキレス腱超音波検査の実際，第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会，特

別セッション，2022 年 7 月 23 日～24 日，久留米 

60) 舟橋紗耶華，片岡有，堀美香，小倉正恒，野口暉夫，斯波真理子，家族性高コレステロール血症
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における polyvascular disease の臨床像と治療介入の可能性，第 54 回日本動脈硬化学会総会・

学術集会，2022 年 7 月 23 日～24 日，久留 

61) 片岡有（Yu Kataoka），Sayaka Funabashi，Mariko Harada-Shiba，FH に合併する CVD 症例の画像

評価や治療介入をどのように進めるか？(How can we identify very high-risk FH in the primary 

prevention setting?)，第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会， 2022 年 7 月 23 日～24 日，久

留米 

62) 松原正樹，細田公則，斯波真理子，冠動脈疾患を有する FH ヘテロ接合体の妊娠、出産時の管理

につい，第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会，シンポジウム，2022 年 7 月 23 日～24 日，

久留米 

63) 斯波真理子，小林直之，和田郁人，脂質異常症難病に対する核酸医薬の開発，第 54 回日本動

脈硬化学会総会・学術集会，シンポジウム，2022 年 7 月 23 日～24 日，久留米 

64) 土井貴仁，堀美香，斯波真理子，片岡有，小野塚大介，西村邦宏，西川諒，津田 浩佑，小倉正

恒，孫徹，宮本恵宏，野口暉夫，下川宏明，安田 聡，家族性高コレステロール血症ヘテロ接合

体における LDLR、PCSK9 両遺伝子変異保有の 予後への影響に関する検討，第 54 回日本動

脈硬化学会総会・学術集会，シンポジウム，2022 年 7 月 23 日～24 日，久留米 

65) 乾あやの, 陶山友徳, 藤澤知雄, 長坂博範, 三井田孝: 行列のできる診療所第 2 弾：脂質異常

症難病ケーススタディ. 高度の黄色腫と高脂血症のコントロールに難渋しているアラジール症候

群 (AS) の 1 例. 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会, 久留米 (7/20-21), 第 54 回日本

動脈硬化学会総会・学術集会プログラム: 122, 2022 

66) 三井田孝: 脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版の方向性～改訂にむけたトピックス～. 第

71 回日本医学検査学会 in 大阪, 大阪 (5/21-22), 2022（ランチョンセミナー） 

67) 三井田孝: ～ここだけは押さえておきたい～動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版改訂の

ポイント. 日本医療検査科学会第 54 回大会, 神戸（10/7-9）, 2022（ランチョンセミナー） 

68) 井上朋子，松永圭司，小林和季，石原 優，石川かおり，村上和司，野間貴久，南野哲男: 小児

家族性高コレステロール血症におけるアキレス腱超音波検査の可能性. 日本超音波医学会第 95

回学術集会,名古屋（5/22） 

69) 南野 哲男：シンポジウム 1「小児生活習慣病予防検診のあり方と展望」小児生活習慣病予防健

診を活用した家族性高コレステロール血症のこどもとおとなのフォローアップ体制の確立 . 第 33

回 日本小児科医会総会フォーラム,高松（6/11） 

70) 井上 朋子、松永 圭司、富 海英、近藤 園子、岩瀬 孝志、北泉 顕二、近藤 功、 雪入 一志、

日下 隆、南野 哲男：小児家族性高コレステロール血症における Family-based treatment の有

用性. 第 58 回日本循環器病予防学会学術集会,web(6/12) 

71) 片岡 有 FH における心血管疾患一次予防を目指した診療を考える: Severe FH の同定に基づく

アプローチ 2022.2.6 第 22 回動脈硬化教育フォーラム コーヒーブレイクセミナー 

72) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症ガイドライン 2022 診断治療 update. 第 54 回日本動脈

硬化学会総会 July 23-24, 2022 (久留米) 

73) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症 2022～ガイドライン・スクリーニング・遺伝子診断・個別

化医療～. 第 36 回小児脂質研究会 Nov 18-19, 2022（大阪） 

74) Tada H. Synergistic Effect of Lipoprotein (a) and C-reactive Protein on Prognosis of Familial 

Hypercholesterolemia. The American Heart Association 2022 Scientific Sessions Nov.5-7, 2022

（Chicago） 

75) 多田隼人. データから考える FH 早期診断・治療の重要性. 第 3 回難治性 FH 研究会 Apr 16, 

2022 (web) 

76) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症 Update 2022～ガイドライン・スクリーニング・遺伝子診

断・個別化医療～. Focus on the FH May 17, 2022 (web） 

77) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症 Update 2022～ガイドライン・スクリーニング・遺伝子診
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断・個別化医療～. 飯田医師会学術講演会 May 23, 2022 (飯田） 

78) 多田隼人. 進化する脂質低下療法 2022 FH・ACS・スタチン不耐. 北陸一次予防と二次予防の治

療を考える会 June 30, 2022（金沢） 

79) 多田隼人. これで解決！きっとあなたも FH を見逃さない！FH 診療ガイドライン 2022 年版. 急性

冠症候群連携セミナー Oct 20, 2022（津） 

80) 多田隼人. 家族性高コレステロール血症 Update 2022～ガイドライン・スクリーニング・遺伝子診

断・個別化医療～. 第 9 回高岡市小児科医会 学術 講演会 Oct 25, 2022（高岡） 

81) 多田隼人. FH Awareness セミナー in 金沢 Oct 29, 2022（金沢） 

82) Sayaka Funabashi, Yu Kataoka, Mika Hori, Masatsune Ogura, Takahito Doi, Teruo Noguchi, Mariko 

Harada-Shiba, “The effect of achieving LDL-C <1.8 mmol/L to prevent the first atherosclerotic 

cardiovascular events in the primary prevention settings of severe heterozygous familial 

hypercholesterolemia”, ESC Congress 2022, Oral Presentation, 2022.8.29 (Barcelona) 

83) 増田大作：大阪泉州における地域連携を活かした家族性高コレステロール血症の発見と治療介

入. 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2022 年 7 月 24 日、福岡県久留米市&web） 

84) 第 54 回日本動脈硬化学会学術大会 シンポジウム 8 原発性脂質異常でありかつ重症動脈硬化

症の強力なリスク因子としての FH のスクリーニングと治療について(若手育成企画) 座長 増田

大作（2022 年 7 月 24 日、福岡県久留米市&web） 

85) パネリスト「脂質異常専門外来の『いろは』 ～はじめての FH 症例でも、これで困らない～」増田

大作（りんくう総合医療センター）若手育成企画、第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2022

年 7 月 23 日、福岡県久留米市&web） 

86) 増田大作:地域施設との連携による FH 診断・治療について第３回難治性 FH Web Seminar、難治

性家族性高コレステロール血症（難治性 FH）研究会主催（2022 年 4 月 1６日、web） 

87) 増田大作:『教えて先生！コレステロール＆中性脂肪のこと』インタビュー・原稿作成協力「栄養と

料理」8 月号、⼥⼦栄養⼤学出版部 

88) 第 3 回難治性 FH Web Seminar〜FH 症例の早期診断の重要性と治療の実際（2022 年 4 月 16 日）

（WEB 開催）。座長 山下静也：データから考える早期診断・治療の重要性 演者：金沢大学医学

部附属病院、多田隼人先生 

89) 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会ランチョンセミナー3（2022 年 7 月 23-24 日、久留米）

座長 山下静也：脂質異常症治療の現状と課題〜最新知見を踏まえて〜 演者：国立長寿医療

研究センター、荒井秀典先生 

90) 山下静也：第 39 回大島賞受賞講演 HDL を介した動脈硬化防御機構の異常症の解明とプロブコ

ール研究   第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会ランチョンセミナー3（2022 年 7 月 23-24

日、久留米） 

91) 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2022 年 7 月 23-24 日、久留米） 若手育成企画 脂

質異常専門外来の『いろは』〜はじめての FH 症例でも、これで困らない〜 コメンテーター 山下

静也 

92) 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2022 年 7 月 23-24 日、久留米） APSAVD-IAS-JAS 

Joint Symposium: Atherosclerotic cardiovascular risk management in patients with chronic kidney 

disease. 座長 Shizuya Yamashita（Co-chair: Richard O‘Brien） 

93) 三谷博信、鈴木康太、山下静也、阿古潤哉、家串和真：Achievement rates of LDL-C goals under 

use of LDL-C lowering therapy in patients at high risk for ASCVD in real-world setting. 第 54 回

日本動脈硬化学会総会・学術集会（2022 年 7 月 23-24 日、久留米） 

94) 乾 洋勉、西田 誠、朝治真澄、嵯峨礼美、冠野昂太郎、岡田健志、田中克尚、大濱 透、小関正

博、山下静也、坂田泰史：XCR1+ conventional dendritic cell induced Th1 activation exacerbates 

cardiac remodeling after myocardial infarction. 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2022

年 7 月 23-24 日、久留米） 
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95) 田中克尚、小関正博、岡田健志、冠野昂太郎、常 久洋、尾松 卓、乾 洋勉、大濱 透、西田 

誠、山下静也、坂田泰史：妊娠希望、妊娠・授乳期間中の FH 患者の LDL-C 値管理におけるコレ

スチミドの有用性と課題の検討。第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2022 年 7 月 23-24

日、久留米）  

96) Atherosclerosis/Thrombosis and Biolipid Update Seminar (ABUS) 2022（2022 年 8 月 6 日、東京） 

FH 座長 山下静也 動脈硬化性心血管疾患リスクにおける Lp(a)の評価と PCSK9 阻害薬展開

後の Lp(a)治療の展望（講演：東京慈恵会医科大学附属柏病院 吉田 博） 

97) 動脈硬化性疾患予防ガイドライン2022年版普及啓発共催セミナー（2022年8月30日、完全WEB） 

座長 山下静也 動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版改訂のポイント（講演：地方独立行

政法人りんくう総合医療センター、増田大作） 

98) 第 4 回難治性 FH Web Seminar〜新たな FH 診療ガイドラインの活用と難治性 FH 症例の治療の

実際（2022 年 9 月 3 日）（WEB 開催）。座長 山下静也：成人 FH におけるガイドラインの活用と遺

伝子検査保険適用の実際について 演者：金沢大学医学部附属病院、多田隼人先生 

99) 第 4 回難治性 FH Web Seminar〜新たな FH 診療ガイドラインの活用と難治性 FH 症例の治療の

実際（2022 年 9 月 3 日）（WEB 開催）。ガイドラインに関するデイスカッション デイスカッサント 山

下静也 

100) 山下静也： シンポジウム 1：Clinical inertia からの脱却 脂質異常症の最新治療と Clinical 

inertia 第 35 回日本臨床内科医学会（2022 年 9 月 18-19 日、名古屋） 

101) 松村 剛、石垣 泰、中神朋子、庄司哲雄、The CACHE Investigators：糖尿病におけるコレステ

ロール合成・吸収マーカーの特徴：CACHE 研究 DM 解析。第 37 回日本糖尿病合併症学会（2022

年 10 月 21-22 日、京都） 

102) 塚本和久 動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版のエッセンス 第 50 回内科学の展望 

2022 年 11 月 20 日 長崎 

103) 南野 哲男, 松永 圭司, 岩瀬 孝志, 富 海英, 多田 隼人, 横田 一郎, 佐々木 剛, 伊藤 滋, 

國方 淳, 横山 勝教, 星川 洋一, 藤澤 卓爾, 土橋 一重, 日下 隆:分野別シンポジウム 18 成

育基本法,脳卒中循環器病対策基本法後の学校心臓検診のあり方.第 125 回日本小児科学会学

術集会 2022/4/15-17（福島市） 

104) Kazushige Dobashi. The new guideline for pediatric familial hypercholesterolemia 2022. 

Symposium 7; Appropriate screening, diagnosis and treatment of FH as a strong risk factor for 

severe arteriosclerosis. 第 54 回日本動脈硬化学会総会学術集会 令和 4 年 7 月 24 日. 久留米

市. 

105) Ogura M. Studies of rare disorders of lipid metabolism in Japan. 2022 JAS-KSoLA Joint 

Symposium on FH and Severe Dyslipidemia. 2022 年 11 月 18 日 ソウル（Yonsei Cancer Center 

106) Ogura M, Ito Y, Harada-Shiba M. Clinical significance of low-density lipoprotein-triglycerides in 

patients with familial hypercholesterolemia. European Atherosclerosis Society Congress 2022. 

2022 年 5 月 27 日. イタリア・ミラノ 

107) 小倉正恒. 「冠動脈疾患を有する FH ヘテロ接合体の妊娠、出産時の管理について：ディスカ

ッサント」 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 シンポジウム 4 2022 年 7 月 23 日 福岡

県久留米市 

108) 小倉正恒. 「脂質異常症治療薬 2022 and beyond」 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集

会 シンポジウム 13 2022 年 7 月 24 日 福岡県久留米市 

109) 小倉正恒（座長）. 一般口演 4「脂質異常とその分析 2」 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学

術集会 2022 年 7 月 23 日 福岡県久留米市 

110) 小倉正恒（座長）. ポスター1A-4「脂質異常とその分析_リポ蛋白代謝・コレステロール逆転送

系・HDL 機能」 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 2022 年 7 月 23 日 福岡県久留米市 

111) 土井貴仁，堀美香，斯波真理子，片岡有，小野塚大介，西村邦宏，西川諒，津田 浩佑，小倉
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正恒，孫徹，宮本恵宏，野口暉夫，下川宏明，安田 聡. 家族性高コレステロール血症ヘテロ接

合体における LDLR、PCSK9 両遺伝子変異保有の 予後への影響に関する検討，第 54 回日本

動脈硬化学会総会・学術集会，若手研究者奨励賞発表，2022 年 7 月 23 日～24 日，福岡県久留

米市 

112) 小倉正恒. 「FAME 研究およびアキレス腱肥厚計測について」 FH Awareness Day セミナー

（日本動脈硬化学会 脂質代謝部会・厚生労働省 原発性脂質異常症に関する調査研究班共催） 

2022 年 10 月 29 日 石川県金沢市からハイブリッド方式で全国に配信 

113) 岡﨑佐智子、高瀬暁、田中督記、久保田みどり、高梨幹生、飯塚陽子、柳元伸太郎、門脇孝、

山内敏正、岡崎啓明：「心血管病予防のための若年成人 LDL-コレステロール健診の意義」第 119

回日本内科学会講演会（2022 年 4 月 15-17 日） 

114) 岡崎 啓明：シンポジウム 8：原発性脂質異常でありかつ重症動脈硬化症の強力なリスク因子

としての FH のスクリー ニングと治療について「コレステロール健診：FH の早期診断と早期治療

のために」（Reduction of cholesterol burden of familial hypercholesterolemia by universal screening

第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2022 年 7 月 23-24 日福岡県久留米市） 

115) 岡崎啓明：「生活習慣病から指定難病まで：脂質と動脈硬化の未解決課題への取り組み」2022

年 4 月 20 日 第 186 回東京脂質談話会（於：東京） 

116) 岡崎啓明：「高 LDL-C 血症・高 TG 血症：診断と治療の進め方〜遺伝性疾患や新たな治療開

発も含めて〜」2022 年 5 月 19 日 KOWA Web Conference（於：東京） 

117) 岡崎啓明：「高 LDL-C 血症：診断と治療の進め方〜遺伝性疾患や新たな治療開発も含めて〜」

2022 年 9 月 26 日 Meet The Expert via ZOOM（於：栃木） 

118) 岡崎啓明：「高 LDL-C 血症：診断と治療の進め方〜遺伝性疾患や新たな治療開発も含めて〜」

2022 年 11 月 1 日 Cardiovascular WEB Symposium（於：栃木） 

119) 岡崎啓明：「家族性高コレステロール血症：一次予防の早期診断と早期治療~糖尿病合併例も

含めて~」2022 年 12 月 26 日 Metabolic Science Seminar（於：Live 配信） 

120) 稲垣恭子、山口祐司、小林俊介、大野万葉、若栗敏子、長尾元嗣、福田いずみ、杉原仁：家族

性高コレステロール血症における PCSK9 阻害薬による皮疹についての検討. 第 95 回日本内分

泌学会学術総会（別府国際コンベンションセンター、ハイブリッド開催）2022.6.2-2022.6.4. 

121) 稲垣恭子：「女性における脂質異常症の診断と治療」―原発性脂質異常症の鑑別と動脈硬化

性疾患予防ガイドライン 2022 改定のポイントー  6th 女性医療フォーラム  Lifestyle and 

healthcare. 健康運動療養指導士 講習会 生活習慣病：脂質異常病 （家族性高コレステロール

血症、高カイロミクロン血症）2022 年 7 月 25 日 

122) 稲垣恭子：家族性高コレステロール血症に TSH 高値を合併した一例. 動脈硬化疾患 Q and A 

123) 小関正博.原発性脂質異常症調査研究班共催：行列のできる診療所第 2 弾：脂質異常症難病

ケーススタディ シンポジウムコメンテーター第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 久留米市 

2022 年 7 月 23-24 日 

124) 小関正博：遺伝子診断に基づいた適切な FH 治療の提供 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学

術集会 口演発表 シンポジウム 久留米市 2022 年 7 月 23-24 日 

125) 小関正博：ANGPTL3 と HoFH 第 70 回日本心臓病学会学術集会 口演発表 シンポジウム 

京都市 2022 年 9 月 23-25 日 

126) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版の主な改訂のポイントと栄養管理 日

本臨床栄養学会近畿地方会 口演発表 吹田市 2023 年 2 月 11 日 

127) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版（案）に関する話題提供 KOWA Web カ

ンファレンス 高松市 2022 年 4 月 15 日 

128) 小関正博：LDL コレステロール 100mg/dl 未満に管理下に経皮的冠動脈インターベンションを施

行された慢性冠症候群患者の予後と非絶食 non HDL コレステロールの関連の検証 北摂循環器

診療を考える会 豊中市 2022 年 5 月 19 日 
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129) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022（案）をふまえた、脂質異常症に対する薬物

療法、食事療法のポイント 脂質低下療法 UPDATE in KYOTO 京都市 2022 年 5 月 21 日 

130) 小関正博：脂質の質から考える脂肪肝炎と心血管疾患 第 34 回肝臓病を考える病診連携の

会～肝がん撲滅を目指して～ 平塚市 2022 年 6 月 11 日 

131) 小関正博：脂質異常症の病態、原因、予防方法など 市民健康教室（脂質異常症予防教室） 

吹田市 2022 年 6 月 22 日 

132) 小関正博：すぐできる食事と運動のコツ 堺市母子寡婦福祉大会 堺市 2022 年 6 月 26 日 

133) 小関正博：“動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版”改定のポイント－背景を学び、意味

を理解し、診療に活かす－ 第 3 回 LIME 研究会－Lipid Imaging Makes Evolution－ Web 配信 

2022 年 7 月 29 日 

134) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 の改訂点について 国保特定健診フォロー

アップ事業に係るスキルアップ研修（吹田市職員研修） 吹田市 2022 年 10 月 5 日 

135) 小関正博：FH の遺伝子診断について-保険収載後の FH 治療の方向性を考える 第 15 回 FH

と脂質管理について考える会 大阪市 2022 年 10 月 14 日 

136) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版改訂のポイントと家族性高コレステロー

ル血症診療のこれから－遺伝子診断、スタチン不耐、挙児希望女性、小児にどう対応すればいい

のか－ Cardiovascular Expert Meeting 宇和島市（Web 配信） 2022 年 11 月 22 日 

137) Harada-Shiba M. Overview of FH Studies in Japan. KSoLA-JAS FH Joint Symposium. 2023 年

7 月 7 日.宇都宮（発表：7 月 7 日） 

138) Harada-Shiba M. Lipoprotein apheresis for the treatment of familial hypercholesterolemia in 

Japan. the 14th ISFA World Congress and the 4th E-ISFA European Congress.  2023 年 6 月 1

日～6 月 3 日. Berlin, Germany. （発表：6 月 3 日） 

139) Ogura M, Matsuki K, Kosuga M, Harada-Shiba M. SCREENING FOR LYSOSOMAL ACID LIPASE 

DEFICIENCY IN JAPANESE PATIENTS WITH SUSPECTED FAMILIAL 

HYPERCHOLESTEROLEMIA. 91th EAS Congress. Posters Viewing. ポスター発. 2023 年 5 月 21

日～24. Mannheim Germany. 

140) Michikura M, Matsuki K, Yamaoka M, Makino H. Ogura M, Hoshiga M, Hosoda K, Harada-Shiba 

M. RISK ASSESSMENT OF CARDIOVASCULAR EVENTS USING ULTRASONOGRAPHIC 

ACHILLES TENDON THICKNESS AND SOFTNESS AND INTIMA MEDIA THICKNESS IN FAMILIAL 

HYPERCHOLESTEROLEMIA. 91th EAS Congress. Posters Viewing. ポスター発表. 2023 年 5 月

21 日～24. Mannheim Germany. 

141) Mulder J, Tromp T, Reijman D, Al-Waili K, Ayesh M, Bertolini† S, Blaha V,  Blom D, Brothers  

J, Cuchel M, Francis G, Genest J, Harada-Shiba M, Hovingh G.K, Raal F, Santos R, Soran H, Truong 

T.H, Verma I, Wang L. Wiegman A, Roeters Van Lennep J. HOFH IS A LIFE LIMITING CONDITION: 

CLINICAL CHARACTERISTICS AND LIFESPAN OF DECEASED HOFH PATIENTS IN THE HICC 

REGISTRY. 91th EAS Congress. 2023 年 5 月 21 日～24. Mannheim Germany. （発表:5 月 22 日） 

142) 斯波真理子，家族性高コレステロール血症 －なぜ小児期に診断すべきか？―，第 37 回日本

小児脂質研究会，ランチョンセミナー，2023 年 12 月 2 日～3 日，北九州，（発表：12 月 3 日） 

143) 斯波真理子，家族性高コレステロール血症を見逃さないために，第 69 回日本内科学会近畿支

部生涯教育講演会，2023 年 12 月 9 日（発表：12 月 9 日） 

144) 斯波真理子，家族性高コレステロール血症，第 135 回日本循環器学会近畿地方会，2023 年 7

月 15 日，大阪、千里中央，（発表：7 月 15 日） 

145) 堀美香，高橋篤，槇野 久士，小倉正恒，斯波真理子，家族性高コレステロール血症ヘテロ接

合体における APOB 遺伝子の 低頻度 p.（Pro955Ser）バリアントの寄与，第 55 回日本動脈硬化

学会総会・学術集会，ポスターセッション，2023 年 7 月 8 日～7 月 9 日，宇都宮（発表：7 月 9 日） 

146) 松永圭司，斯波真理子，山下静也，多田隼人，宇田 晃仁，森力哉，吉村美寿樹，井上幸恵，
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鎌江伊三夫，横山 信治，南野 哲男，家族性高コレステロール血症の小児ユニバーサルスクリー

ニングの医療経済評価，第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会，ポスターセッション，2023 年

7 月 8 日～7 月 9 日，宇都宮（発表：7 月 9 日） 

147) 道倉雅仁，槇野久士，星賀正明，斯波真理子，家族性高コレステロール血症におけるアキレス

伳の厚さと軟度および内膜中膜厚による 心血管イベントのリスク評価，第 55 回日本動脈硬化学

会総会・学術集会，ポスターセッション，2023 年 7 月 8 日～7 月 9 日，宇都宮（発表：7 月 9 日） 

148) 斯波真理子，槇野久士，大坪義彦，川尻剛照，藤井直彦，小関正博，藤田直也，山本幸代，

Robert Pordy，Shazia Ali，Serap Sankoh，Long-term Efficacy and Safety of Evinacumab in 

Japanese Patients with Homozygous Familial Hypercholesterolemia： Interim Results from an 

Ongoing Phase 3 Study，第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会，ポスターセッション，2023 年

7 月 8 日～7 月 9 日，宇都宮（発表：7 月 8 日） 

149) 舟橋紗耶華，片岡有，堀美香，小倉正恒，土井貴仁，野口暉夫，斯波真理子，Polyvascular 

disease を合併する家族性高コレステロール血症ヘテロ接合体の臨床像と Lipoprotein（a）の関

与についての解明研究，第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会，シンポジウム 7，2023 年 7

月 8 日～7 月 9 日，宇都宮（発表：7 月 8 日） 

150) 小倉正恒，松木恒太，斯波真理子，FH の鑑別疾患としてのコレステリルエステル蓄積病（ライ

ソゾーム酸性リパーゼ欠損症），第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会，シンポジウム 7，

2023 年 7 月 8 日～7 月 9 日，宇都宮（発表：7 月 8 日） 

151) 宍倉大介，斯波真理子，牧野真奈，有馬祥彦，藤阪智弘，星賀正明，LDL-C 治療介入してい

たにも関わらず、重症 AMI を起こした若年 FH 症例，第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集

会，シンポジウム 7，2023 年 7 月 8 日～7 月 9 日，宇都宮（発表：7 月 8 日） 

152) 斯波真理子，遺伝学的検査は、FH の診断・治療に役立ちますか？ YES！，第 55 回日本動

脈硬化学会総会・学術集会，スポンサードシンポジウム 2023 年 7 月 8 日～7 月 9 日，宇都宮（発

表：7 月 8 日） 

153) 斯波真理子、やさしいコレステロールのお話、あなたのための健康サポート講座、枚方市主催、

2023 年 9 月 12 日（火）、大阪 

154) 斯波真理子、成人家族性高コレステロール血症診療ガイドライン 2022 の 改訂のポイント、家

族性高コレステロール血症と動脈硬化性疾患予防の新ガイドラインの啓発講演会【名古屋】、日

本動脈硬化学会主催、2023 年 6 月 17 日、愛知 

155) 斯波真理子、原発性脂質異常症難病に対する核酸医療、日本動脈硬化学会学術委員会脂質

代謝部会、原発性脂質異常症調査研究班共催セミナー【東京】、2023 年 10 月 5 日、東京 

156) 斯波真理子、やさしいコレステロールのお話、日本動脈硬化学会第 13 回市民公開講座【鹿児

島】、日本動脈硬化学会主催、2023 年 11 月 23 日、鹿児島 

157) 南塚拓也，小林淳二，多田隼人，越坂理也，前澤善朗，小野啓，横手幸太郎 LDLR 変異

（p.Val827SerfsTer102）と PCSK9 変異（p.Ser668Arg）を合併したヘテロ FH の一例．第 55 回日本

動脈硬化学会総会・学術集会 7 月 9 日，宇都宮 

158) 土橋一重 小児家族性高コレステロール血症診療ガイドライン 2022 の改訂のポイント. 家族性

高コレステロール血症と動脈硬化性疾患予防の新ガイドラインの啓発講演会（主催：日本動脈硬

化学会） 2023/1/26（東京都 

159) 土橋一重 小児脂質異常症の基礎と臨床日本小児栄養消化器肝臓学会 第 21 回卒後教育

セミナー 2023 年 1 月 29 日 

160) 土橋一重 市民公開講座「動脈硬化予防：早めの治療で健康長寿！」小児期からの肥満予防

とコレステロールのチェック. 第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 2023 年 7 月 8 日（宇都

宮市） 
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161) 土橋一重 小児の家族性高コレステロール血症：早期発見・早期治療の重要性. 山梨県小児

科医会学術講演会 2023 年 11 月 1 日（甲府市） 

162) 岡崎 啓明：「脂質異常症の治療薬最新知見〜遺伝疫学的研究からの新展開〜」(シンポジウ

ム 19：動脈硬化のリスク管理：治療薬の最新知見）第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会

（2023 年 7 月 8-9 日栃木県宇都宮市） 

163) 岡崎 佐智子、高瀬 暁、久保田 みどり、田中 督記、高梨 幹生、飯塚 陽子、柳元 伸太郎、

山内 敏正、岡崎 啓明：「若年成人の高コレステロール血症の診断と治療〜生涯 LDL-C 負荷の

低減のために〜」（シンポジウム 15：ライフステージと動脈硬化〜シームレスな治療のために〜）

第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2023 年 7 月 8-9 日栃木県宇都宮市） 

164) 岡崎 啓明：「脂質異常症の基本と薬剤ターゲット」（臨床内分泌代謝入門(ABC)）第 33 回臨床

内分泌代謝 Update（2023 年 11 月 4 日東京） 

165) 岡崎 啓明：「入学時・雇入時健診：若年高 LDL-C 血症は家族性高コレステロール血症ハイリ

スク」（シンポジウム：健診データの解析から得られる最新の知見とエビデンス〜LDL コレステロー

ルと動脈硬化〜）第 37 回日本小児脂質研究会（2023 年 12 月 3 日北九州市） 

166) 岡崎啓明：「成人家族性高コレステロール血症診療ガイドライン 2022 の 改訂のポイント」2023

年 1 月 26 日 家族性高コレステロール血症と動脈硬化性疾患予防の新ガイドラインの啓発講演

会（於：東京） 

167) 岡崎啓明：「糖尿病患者さんの脂質異常症〜診療のピットフォール〜」2023 年 3 月 14 日 Tokyo 

Diabetes Web Lecture ～糖尿病×動脈硬化～（於：Web） 

168) 岡崎啓明：「若年成人の LDL-C 健診〜生涯コレステロールリスクの軽減のために〜」2023 年 4

月 10 日家族性高コレステロール血症ユニバーサルスクリーニングに 関 す る 啓 発 セミナ ー

（主催：日本動脈硬化学会）（於：Web） 

169) 岡崎啓明：「若年期からのコレステロール管理〜遺伝学から見えてきた LDL-C の the lower, 

the earlier, the better〜」2023 年 5 月 25 日 第 10 回 SHATS 談話会（於：栃木、Web） 

170) 岡崎啓明：「FH スクリーニング〜小児・若年成人期の LDL-C 健診のすすめ〜」2023 年 8 月 20

日「家族性高コレステロール血症 カスケードスクリーニングおよび遺伝学的検査に関する啓発」

日本動脈硬化学会（於：Web、東京） 

171) 岡崎啓明：「若年成人の LDL-C 健診〜生涯コレステロールリスクの軽減のために〜」2023 年

10 月 17 日「家族性高コレステロール血症 ユニバーサルスクリーニングに関する啓発セミナー」日

本動脈硬化学会（於：Web） 

172) 岡崎啓明：「Lipid x years：脂質管理のパラダイムシフト」2023 年 11 月 30 日 Total Management 

Expert Meeting（於：Web） 

173) 岡崎啓明：「FH スクリーニングと早期診断治療について」2023 年 12 月 12 日 FH Academy 

2023（家族性高コレステロール血症 診断・治療 医学教育プログラム）（於：大阪） 

174) 野原 淳：「動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版でみる無侵襲診断法、成人家族性高

コレステロール血症診療ガイドライン 2022 におけるアキレス腱計測」（第 30 回診断技術向上セミ

ナー 〜特別セッション〜教育講演 3-1．家族性高コレステロール血症におけるアキレス腱計測の

意義）、第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2023 年 7 月 8-9 日栃木県宇都宮市） 

175) 稲垣恭子、長峯朋子、山口祐司、長尾元嗣、福田いずみ、岩部真人：「家族性高コレステロー

ル血症におけるスタチン不耐症関連因子の検討」第 96 回日本内分泌学会総会 2023 年 6 月 3

日 

176) 稲垣恭子：「教育講演「生活習慣病対策・がん早期発見」肥満症、糖尿病、脂質異常症ー改訂

されたガイドラインと診療トピックスについてー」第 27 回日本病院総合診療医学会学術総会
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2023.8.26-27（東京） 

177) Keiko Goto-Hirano, Hidetaka Eguchi, Yasushi Okazaki, Atsuko Okazaki, Masami Arai, Takao 

Kato, Hirotoshi Ohmura, Hiroyuki Daida, Tohru Minamino. "Discrepancy in insurance covered 

LDLR genetic testing in familial hypercholesterolemia: A case report" Human Genetics Asia 

2023/ 日本人類遺伝学会第 68 回大会, 2023.10.12 （Tokyo, Japan） 

178) 三井田孝、古橋眞人「その患者さん、原発性脂質異常症（指定難病）ではありませんか？疑う

べき症状・特徴的検査データと遺伝学的検査・先進的治療について」動脈硬化学会脂質代謝部会

との共催ライブ+Web セミナー（東京）2023 年 10 月 5 日 【座長】  

179) 三井田孝、小倉正恒「シンポジウム：新しい脂質治療薬の創薬ターゲット」第 63 回日本臨床化

学会年次学術集会（東京）2023 年 10 月 27-29 日 【座長】  

180) 川尻剛照：「家族性高コレステロール血症診療の実際」第 23 回動脈硬化教育フォーラム 教育

講演（甲府市）2023 年 02 月 05 日 

181) 松永圭司、南野哲男：シンポジウム ライフステージと動脈硬化 〜シームレスな治療のために

〜 FH のスクリーニング：小児の健診スクリーニングおよびニ次予防患者を含む FH 患者のカスケ

ードスクリーニング それぞれのメリットと現状・課題について第 55 回日本動脈硬化学会総会・学

術集会（2023 年 7 月 8 日―9 日：宇都宮） 

182) 南野哲男、松永圭司シンポジウム  動脈硬化の先制医療：リスクの早期発見と早期治療 

Pediatric FH Universal Screening and Reverse Cascade Screening in Kagawa 第 55 回日本動脈硬

化学会総会・学術集会（2023 年 7 月 8 日―9 日：宇都宮） 

183) 南野哲男、日下隆、星川洋一、尾崎貴視、松永圭司、岩瀬孝志、多田隼人、斯波真里子：地域

で育む小児 FH スクリーニング日本動脈硬化学会 FH 委員会・原発性脂質異常症調査研究班、

FH awareness day セミナー(2023 年 10 月 29 日：高松) 

184) 岡崎佐智子：「18 歳は生活習慣の分岐点：健康診断で動脈硬化を防ぐ 」（市民公開講座：動脈

硬化予防：早めの治療で健康長寿！）第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2023 年 7 月 8-

9 日 Web） 

185) 岡崎佐智子：「若年成人からの健康診断で動脈硬化予防：生活習慣病から遺伝病まで」

Metabolism Science Seminar（2023 年 10 月 2 日 Web） 

186) Masatsune Ogura, Mariko Harada-Shiba. Low-density lipoprotein-triglycerides (LDL-TG) in 

familial hypercholesterolemia (FH): its metabolism and clinical significance. 第 87 回日本循環器学

会学術集会（福岡）、Oral presentation (English) session, 2023 年 3 月 11 日. 

187) 小倉正恒：難治性家族性高コレステロール血症患者会総会出席、2023 年 5 月 14 日（WEB 開

催） 

188) Masatsune Ogura. Quantitative and Qualitative Assessment of Achilles Tendon Thickening 

and its Clinical Significance．KSoLA-JAS FH Joint Symposium、2023 年 7 月 7 日（宇都宮） 

189) 小倉正恒、「FH の鑑別疾患としてのコレステリルエステル蓄積病（ライソゾーム酸性リパーゼ

欠損症）」 、第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 シンポジウム 7「今年も開催！！行列の

できる診療所第 3 弾：脂質異常症難病ケーススタディ」、2023 年７月 8 日（宇都宮市） 

190) Masatsune Ogura, Factors associated with coronary artery disease risk  

in familial hypercholesterolemia. International Congress on Lipids and Atherosclerosis 2023, 

Symposium 4, 2023 年 9 月 15 日（Seoul, South Korea） 

191) 小倉正恒、家族性高コレステロール血症患者の集いに出席、小児期の FH 患児の管理につい

てコメント、2023 年 9 月 24 日（WEB） 

192) 小倉正恒、吉田博、シンポジウム 2「Lp(a)の最新研究」、第 63 回日本臨床化学会年次学術集

会、、2023 年 10 月 27 日（東京）【座長】 
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193) 小倉正恒、FH アカデミー、2023 年 12 月 16 日（大阪） 

194) 多田隼人：家族性高コレステロール血症～新ガイドライン・スクリーニング・遺伝子診断・個別

化医療～家族性高コレステロール血症セミナー in 福島 Apr 4, 2023（福島） 

195) 多田隼人：家族性高コレステロール血症（FH）新ガイドライン 2022 年版について 家族性

高コレステロール血症ユニバーサルスクリーニングに関する啓発セミナー Apr 10, 2023（web) 

196) 多田隼人：新たな FH 診療ガイドラインの活用と早期診断、治療の重要性について Focus 

on the FH in Iida Apr 26, 2023（web） 

197) 多田隼人：家族性高コレステロール血症：最新の話題 難治性高コレステロール血症患者会

総会 May, 14, 2023 (web) 

198) 多田隼人：FH 診療 2023～新ガイドライン・遺伝学的検査・個別化医療～ 北陸 FH・ACS 

Seminar June, 1, 2023（金沢） 

199) 多田隼人：家族性高コレステロール血症（FH）の遺伝子解析について 家族性高コレステロー

ル血症と動脈硬化性疾患予防の新ガイドラインの啓発講演会 June, 17, 2023（名古屋） 

200) 多田隼人：循環器領域における単一遺伝子病から多因子病にわたる遺伝医療のアプローチ 

Meet The Expert via zoom June 21, 2023（web) 

201) 多田隼人：LDL-C 下げすぎ論争へ一石！第 6 回 難治性 FH Web Seminar July 1, 2023(web) 

202) 多田隼人：早期診断・介入の重要性 — 臨床の現場から：家族性高コレステロール血症につい

て IRUD ワークショップ 2023 July 14, 2023（東京） 

203) 多田隼人：家族性高コレステロール血症（FH）最新情報とシン・ガイドライン家族性高コレステロ

ール血症カスケードスクリーニングおよび遺伝学的検査に関する啓発 Aug 20, 2023（東京） 

204) 多田隼人：家族性高コレステロール血症遺伝学的検査の意義と実際難治性高コレステロール

血症患者会総会 Sep, 24, 2023 (web) 

205) 多田隼人：深く知ろう！家族性高コレステロール血症（FH）新ガイドライン 2022 年版 家族性高

コレステロール血症ユニバーサルスクリーニングに関する啓発セミナー Oct 17, 2023（web) 

206) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研

究班の取り組みについて FH Awareness Day セミナー2023 Oct 29, 2023（高松） 

207) 多田隼人：LDL-C 低下療法 Update 2023 スタチン単剤で満足していませんか？～LDL-C 治

療 new comers!～ 北陸 FH・ACS Web Seminar Nov 16, 2023（金沢） 

 

（和文論文） 

1) 岡崎啓明：「【内科疾患の診断基準・病型分類・重症度】(第 10 章)代謝・内分泌「家族性高コレステ

ロール血症」」内科 127(4): 944-948, (2021.04) 

2) 岡崎啓明：「スタチンによる筋症状: N-of-1 試験からわかったこと 〜ノセボ効果の見える化により、

研究参加者の多くがスタチン再開〜」The Mainichi Medical Journal (MMJ) 17(4):116, (2021.08) 

3) 塚本和久 発展する脂質異常症治療 ― 現状と課題 （特集）健康診断と予防医学 Medical 

Practice 38(2), 219-225, 2021 

4) 塚本和久 脂質異常症―高 LDL コレステロール血症  今日の治療指針 2021 年版―私はこう治

療している （福井次矢、高木誠、小室一成 総編集） 医学書院 pp 774-777, 2021 

5) 塚本和久 高 LDL コレステロール血症  私の治療 （猿田享男、北村惣一郎 総監修） 日本医事

新報 5085, pp 42-43, 2021 

6) 土橋一重 治療法の再整理とアップデートのために 専門家による私の治療 家族性高コレステ

ロール血症（小児） 日本医事新報 5061: 43-44, 2021. 4 月 

7) 小倉正恒 「家族性高コレステロール血症ヘテロ接合体の治療」（特集 脂質異常症の動向と治療

の展望～ここまで到達した高コレステロール血症の治療～（総説））カレントテラピー 2021; 39 巻９

号: 22-27 

8) 小倉正恒 「RNAi治療薬 inclisiranによるPCSK9阻害」（話題/総説）糖尿病・内分泌代謝科 2021; 
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53 巻３号: 318-324 

9) 小倉正恒 「脂質異常症の問診・身体所見と臨床検査」（総説）日本医師会雑誌「生涯教育シリー

ズ-101 内分泌疾患・糖尿病・代謝疾患―診療のエッセンス」2021；150 巻・特別号(2)：275-276 

10) 小倉正恒 「角膜輪、皮膚黄色腫の写真/アキレス腱肥厚の肉眼的所見と X 線像・超音波画像」

（カラー口絵/解説）日本医師会雑誌「生涯教育シリーズ-101 内分泌疾患・糖尿病・代謝疾患―

診療のエッセンス」2021；150 巻・特別号(2)：275-276 

11) 山下静也 第 22 章 脂質異常症用薬 ポケット判 治療薬 UP-TO-DATE 2021（監修：矢崎義雄、

編集：松澤佑次、永井良三、伊藤貞嘉、松原和夫）:350-362, 2021（メデイカルレビュー社） 
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GMAC. 第 62 回日本先天代謝異常学会学術集会.2021. 11. 4-6. 名古屋 

2) 塚越彩乃、前澤善朗、黒田正幸、寺本直弥、金子ひより、南塚拓也、林愛子、正司真由美、加藤

尚也、越坂理也、横手幸太郎. 微量アルブミン尿を呈する LCAT 欠損症の 1 例. 第 53 回日本動

脈硬化学会総会・学術集会. 2021. 10. 23-24. 京都 

3) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の 8 疾患 第 35 回小児脂質研究会 （2021 年 11 月

19-20 日（Web 開催）） 

4) 第 54 回日本動脈硬化学会学術大会 シンポジウム 4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：行列

のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタディ 座長 島野仁、斯波真理子 

5) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研究

班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウム，招待講演，2022 年 9 月 8 日，東京 

6) 三井田孝: 脂質異常症の検査でどこまでリスクがわかるか. HDL-コレステロールをどう読むか. 

第 22 回動脈硬化教育フォーラム, Web 開催 (2/6), 第 22 回動脈硬化教育フォーラムプログラム・

抄録集: 8, 2022  

7) 横手幸太郎 家族性 LCAT 欠損症を対象とした LCAT-GMAC 治療実用化に向けた医師主導治

験． AMED 難治性疾患実用化研究事業  2021 年度成果報告会  プレナリーセッション． 

2022.7.11, 千葉（Web 講演）. 

8) 玉城敦子、大城俊貴、伊敷洋平、本間健一郎、屋比久賢光、上原盛幸、山城清人、中山良朗、前

澤善朗、黒田正幸、横手幸太郎、益崎裕章. 自己抗体により著明な低 HDL-C 血症を呈した後天

性 LCAT 欠損症の一例. 第 60 回 日本糖尿病学会九州地方会. 2022.10.7-8. 福岡. 

9) 玉城敦子、山城清人、中山良朗、前澤善朗、黒田正幸、横手幸太郎、益崎裕章. 抗 LCAT 抗体の

出現に伴い著明な低 HDL-C 血症を来した症例. 第 32 回 臨床内分泌代謝 Update. 2022.11.11-

12 日. 東京. 

10) Kuroda M, Aso M, Yamamoto TT, Wada J, Ishikawa K, Maezawa Y, Teramoto N, Kubota Y, Tawada 

A, Aoyagi Y, Asada S, Kirinashizawa M, Onitake A, Matsuura Y, Yasunaga K, Konno S, Nishino K, 

Yamamoto M, Miyoshi J, Kobayashi N, Tanio M, Ikeuchi T, Igari H, Mitsukawa N , Hanaoka H, Saito 

Y, Yokote K. Sustained LCAT replacement in patient with familial LCAT deficiency in clinical trial 

of ex vivo gene/cell therapy using autologous preadipocytes. (Oral presentation) ESGCT 30TH 

ANNUAL CONGRESS. 2023.10.24-27. Brussels. Belgium. 

11) 黒田正幸、石川耕、前澤善朗、和田淳、窪田吉孝、三川信之、太和田彩子、山本徳男、麻生雅是、

花岡英紀、齋藤康、横手幸太郎. 家族性 LCAT 欠損症を対象とした ex vivo 脂肪細胞遺伝子治療

の first in human 試験. 第 29 回日本遺伝子細胞治療学会学術集会プレナリーセッション. 2023. 9. 

11-13. 大阪 

12) 黒田正幸、石川耕、前澤善朗、和田淳、山本徳男、麻生雅是、花岡英紀、齋藤康、横手 幸太郎. 

LCAT-GMAC の移植による家族性 LCAT 欠損症を対象とした First in human 臨床試験. 第 52 回

日本動脈硬化学会総会・学術集会シンポジウム 9. 2023. 7. 8-9. 宇都宮 

13) Aso M, Yamamoto TT, Kuroda M, Wada J, Kubota Y, Ishikawa K, Maezawa Y, Teramoto N, Tawada 

A, Asada S, Aoyagi Y, Kirinashizawa M, Onitake A, Matsuura Y, Yasunaga K, Konno S, Nishino K, 

Yamamoto M, Miyoshi J, Kobayashi N, Tanio M, Ikeuchi T, Igari H, Mitsukawa N, Hanaoka H, Yokote 

K, Saito Y. One and Done Gene and Cell Therapy for Familial LCAT Deficiency Using LCAT Gene 

Transduced Human Adipocytes. The American Society of Gene & Cell Therapy (ASGCT), 26th 

Annual Meeting. 2023. 5.16-20. Los Angeles, CA. 
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14) 黒田正幸、石川耕、前澤善朗、和田淳、三川信之、山本徳男、麻生雅是、花岡英紀、齋藤康、横

手幸太郎. First in human clinical trial of ex vivo gene/cell therapy of familial LCAT deficiency. 第

64 回日本先天代謝異常学会学術集会. 2023. 10. 5-7. 大阪 

15) 黒田正幸、前澤善朗、和田淳、窪田吉孝、三川信之、山本徳男、麻生雅是、花岡英紀、齋藤康、

横手幸太郎. LCAT-GMAC による家族性 LCAT 欠損症を対象とした ex vivo 遺伝子治療の first in 

human 試験. 第 23 回日本再生医療学会総会. 2024.3.21-23. 新潟 

16) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班

の取り組みについて FH Awareness Day セミナー2023 Oct 29, 2023（高松） 

（和文論文） 

1) 黒田正幸、横手幸太郎. 家族性 LCAT 欠損症を対象とした ex vivo 脂肪細胞遺伝子治療 遺伝

子治療開発研究ハンドブック第 2 版、第 1 章 Ex vivo 遺伝子治療、第 3 節、脂肪細胞を標的とす

る ex vivo 遺伝子治療、p290-p296、株式会社 エヌ・ティー・エス、発行日 2023/4/30 

2) 岡崎啓明：「脂質異常症―高 TG 血症, 低 HDL コレステロール血症」 今日の治療指針 2022 年

版. 医学書院, 766-770, 2022.1. 

 

（英文論文） 

1) Masayuki Kuroda, Hideaki Bujo, Koutaro Yokote, Takeyoshi Murano, Takashi Yamaguchi, 

Masatsune Ogura, Katsunori Ikewaki, Masahiro Koseki, Yasuo Takeuchi, Atsuko Nakatsuka, Mika 

Hori, Kota Matsuki, Takashi Miida, Shinji Yokoyama, Jun Wada, Mariko Harada-Shiba.Current 

Status of Familial LCAT Deficiency in Japan: J Atheroscler Thromb 2021 Jul 1;28(7):679-691. 

2) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and Ishibashi S. 

Prospective Registry Study of Primary Dyslipidemia (PROLIPID): Rationale and Study Design. J 

Atheroscler Thromb. 2022;29:953-969. 

3) Aso M, Yamamoto TT, Kuroda M, Wada J, Kubota Y, Ishikawa K, Maezawa Y, Teramoto N, 

Tawada A, Asada S, Aoyagi Y, Kirinashizawa M, Onitake A, Matsuura Y, Yasunaga K, Konno S, 

Nishino N, Yamamoto M, Miyoshi J, Kobayashi N, Tanio M, Ikeuchi T, Igari H, Mitsukawa N, 

Hanaoka H, Yokote K, Saito Y. First-in-human autologous implantation of genetically modified 

adipocytes expressing LCAT for the treatment of familial LCAT deficiency. Heliyon. 

2022;8(11):e11271. https://doi.org/10.1016/j.heliyon.2022.e11271. 

4) Kuroda M, Hori M, Maezawa Y, Kubota Y, Mitsukawa N, Shiko Y, Ozawa Y, Kawasaki Y, Saito Y, 

Hanaoka H, Yokote K. LCAT-trial-24 weeks: Protocol for a clinical study to evaluate the safety 

of regenerative medicine and gene therapy by the autologous transplantation of human 

lecithin:cholesterol acyltransferase gene-transduced human pre-adipocytes. Contemp Clin Trials 

Commun. 2022 Jun 9;28:100946. doi: 10.1016/j.conctc.2022.100946. PMID: 35734220; PMCID: 

PMC9207543. 

5) Komatsu T , Katsurada Y, Miyashita K, Abe S, Nishida T, Endo Y, Teramoto M, Sasaki K, Arakawa 

J, Sasaki M, Suzuki N, Kuwata K, Imakiire T, Miyake T, Sakurada M, Matsukuma   S|, Hirano T, 

Uehara Y, Ikewaki K: Two Cases of Acquired High-Density Lipoprotein Deficiency with 

Immunoglobulin G4-Related Lecithin-Cholesterol Acyltransferase Autoantibody. J Atheroscler 

Thromb 2022 Nov 16.  doi: 10.5551/jat.63616. Online ahead of print.  

 

（その他啓発活動） 

1) 横手幸太郎 日本動脈硬化学会（2023. 7. 8-9. 宇都宮）での疾患（LCAT 欠損症）パンフレットの配

布 

2) 横手幸太郎 日本先天代謝異常学会（2023. 10. 5-7. 大阪）での疾患（LCAT 欠損症）パンフレット

の配布 
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3) 稲垣恭子：健康・体力づくり事業財団 健康運動指導士養成講習会 脂質異常症 2023 年 7 月 21

日 
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資料 34 シトステロール血症に関する疾患啓発（学会等講演・和文論文・英文論文） 

（学会等講演） 

1) Satoru Takase, Hiroyuki Ishiura, Masaki Tanaka, Sachiko Okazaki, Mikio Takanashi, Chengcheng 

Li, Jingxuan Shi, Yoko Iizuka, Jun Mitsui, Shoji Tsuji, Takashi Kadowaki, Toshimasa Yamauchi, 

Hiroaki Okazaki. „Combined Genetic Defects of Sitosterolemia and Familial 

Hypercholesterolemia”.  American Heart Association Scientific Sessions 2021（2021 年 11 月 13

日-15 日, virtual） 

2) Takeshi Okada, Masahiro Koseki, Hisashi Kato, Koichi Tomita, Takahiro Matsui, Katsunao Tanaka, 

Jiuyang Chang, Hiroyasu Inui, Kotaro Kanno, Ayami Saga, Tohru Ohama, Mitsuaki Ishihara, 

Takeshi Kujiraoka, Hiroaki Hattori, Makoto Nishida, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakata A case 

with sitosterolemia accompanied with macrothrombocytopenia and bilateral elbow tuberous 

xanthomas The 19th International Symposium on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

3) 多田隼人. 意外と知らない FH 類似疾患と polygenic FH：鑑別とその治療について. 第 53 回日本

動脈硬化学会総会 Oct 23-24, 2021 (京都) 

4) 岡田健志、小関正博、加藤 恒、冨田興一、松井崇浩、田中克尚、乾 洋勉、冠野昂太郎、大濱 

透、西田 誠、石原光昭、鯨岡 健、服部浩明、山下静也、坂田泰史 巨大血小板性血小板減少

症と両側肘部黄色腫を契機に診断されたシトステロール血症の 1 例 第 53 回日本動脈硬化学

会総会・学術集会(2021 年 10 月 23-24 日、国立京都国際会館&web) 

5) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の 8 疾患 第 35 回小児脂質研究会 （2021 年 11 月

19-20 日（Web 開催）） 

6) 斯波真理子:シトステロール血症患者の集い(web 形式) 2022 年 10 月 16 日（日）14：00～15：30 

主催：厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策事業）原発性脂質異常症調査研究班 

7) 第 54 回日本動脈硬化学会学術大会 シンポジウム 4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：行

列のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタディ 座長 島野仁、斯波真理子 

8) 斯波真理子:我が国に於ける原発性脂質異常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研究

班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウム，招待講演，2022 年 9 月 8 日，東京 

9) 乾あやの, 陶山友徳, 藤澤知雄, 長坂博範, 三井田孝: 行列のできる診療所第 2 弾：脂質異常

症難病ケーススタディ. 高度の黄色腫と高脂血症のコントロールに難渋しているアラジール症候

群 (AS) の 1 例. 第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会, 久留米 (7/20-21), 第 54 回日本

動脈硬化学会総会・学術集会プログラム: 122, 2022 

10) 三井田孝: 脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版の方向性～改訂にむけたトピックス～. 第

71 回日本医学検査学会 in 大阪, 大阪 (5/21-22), 2022（ランチョンセミナー） 

11) 三井田孝: ～ここだけは押さえておきたい～動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版改訂の

ポイント. 日本医療検査科学会第 54 回大会, 神戸（10/7-9）, 2022（ランチョンセミナー） 

12) 松永 圭司、井上 朋子、富 海英、近藤 園子、岩瀬 考志、北泉 顕二、近藤 功、雪入 一

志、日下 隆、南野 哲男: ヘテロ型シトステロール血症として治療を行った２家系について. 第

54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会、久留米（7/23） 

13) 松永 圭司：香川県における小児脂質ユニバーサルスクリーニングシステムを利用してシトステロ

ール値測定のエビデンスを構築するための研究. 第 70 回日本心臓病学会学術集会,京都（9/23） 

14) 多田隼人. シトステロール血症. シトステロール血症患者の集い Oct 16, 2022（web) 

15) 尾松 卓、小関正博、岡田健志、田中克尚、冠野昂太郎、嵯峨礼美、乾 洋勉、大濱 透、伊藤香

緒里、石原光昭、鯨岡 健、服部浩明、西田 誠、山下静也、坂田泰史：シトステロール血症 6 例

の症状に関する検討.第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2022 年 7 月 24 日、久留米） 

Poster  

16) 伊藤香緒里、小関正博：LC-MS/MS を用いた酸化ステロール・植物ステロールの測定について 

第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 口演発表 シンポジウム 久留米市 2022 年 7 月
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23-24 日 

17) 伊藤香緒里、小関正博：LC-MS/MS 法を用いたシトステロール血症の診断 大阪市 日本小児脂

質研究会 2022 年 11 月 18-19 日 

18) 小関正博：食事中の植物ステロールを減らす工夫 長井直子、徳澤千恵、小関正博 シトステロー

ル血症患者の集い 口演発表、スライド資料作成配布 022 年 10 月 16 日 

19) 岡﨑 佐智子、田中 督記、高瀬 暁、石 璇、高梨 幹生、飯塚 陽子、山内 敏正、岡崎 啓明：

「挙児希望での陰イオン交換樹脂の使用が契機となり診断されたシトステロール血症の一例」第

55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2023 年 7 月 8-9 日栃木県宇都宮市） 

20) 小関正博、シトステロール血症に関する最新の話題と食事療法、日本動脈硬化学会学術委員会

脂質代謝部会、原発性脂質異常症調査研究班共催セミナー【東京】、2023 年 10 月 5 日、東京 

21) 多田隼人：シトステロール血症について、シトステロール血症患者の集い Oct 1, 2023（web) 

22) 多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する遺伝学的検査について JAS 脂質代謝部会セミナー 

Oct 5, 2023（東京） 

23) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班

の取り組みについて FH Awareness Day セミナー2023 Oct 29, 2023（高松） 

 

（和文論文） 

 

（英文論文） 

1) Tada H, Nomura A, Ogura M, Ikewaki K, Ishigaki Y, Inagaki K, Tsukamoto K, Dobashi K, Nakamura 

K, Hori M, Matsuki K, Yamashita S, Yokoyama S, Kawashiri MA, Harada-Shiba M. Diagnosis and 

Management of Sitosterolemia 2021. J Atheroscler Thromb. 2021 Aug 1;28(8):791-801. 

2) Iyama K, Ikeda S, Koga S, Yoshimuta T, Kawano H, Tsuji S, Ando K, Matsushima K, Tada H, 

Kawashiri MA, Kawakami A, Maemura K. Acute Coronary Syndrome Developed in a 17-year-old 

boy with Sitosterolemia Comorbid with Takayasu Arteritis: A Rare Case Report and Review of 

the Literature. Intern Med. 2021 Oct 5. doi: 10.2169/internalmedicine.8288-21. Online ahead of 

print. 

3) Yamada Y, Sugi K, Gatate Y, Senbonmatsu T, Inoue I, Fukushima K, Iguchi A, Nakajima H, 

Muramatsu T, Nakano S, Tada H. Premature Acute Myocardial Infarction in a Young Patient With 

Sitosterolemia. CJC Open. 2021 May 4;3(8):1085-1088 

4) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and Ishibashi S. 

Prospective Registry Study of Primary Dyslipidemia (PROLIPID): Rationale and Study Design. J 

Atheroscler Thromb. 2022;29:953-969. 

5) Tada H, Kojima N, Yamagami K, Takamura M, Kawashiri MA. Clinical and genetic features of 

sitosterolemia in Japan. Clin Chim Acta. 2022 May 1;530:39-44 

6) Iyama K, Ikeda S, Koga S, Yoshimuta T, Kawano H, Tsuji S, Ando K, Matsushima K, Tada H, 

Kawashiri MA, Kawakami A, Maemura K. Acute Coronary Syndrome Developed in a 17-year-old 

Boy with Sitosterolemia Comorbid with Takayasu Arteritis: A Rare Case Report and Review of 

the Literature. Intern Med. 2022 Apr 15;61(8):1169-1177 

7) Tada H, Kojima N, Takamura M, Kawashiri MA. Sitosterolemia. Adv Clin Chem. 2022;110:145-169 

8) Yutaka Ishibashi, Hiroshi Yoshida, Kazuhiko Kotani, Yusuke Akiyama, Hisako Fujii, Mariko Harada-

Shiba, Tatsuro Ishida, Yasushi Ishigaki, Daijiro Kabata, Yasuki Kihara, Satoshi Kurisu, Daisaku 

Masuda, Tetsuya Matoba, Kota Matsuki, Takeshi Matsumura, Kenta Mori, Tomoko Nakagami, 

Masamitsu Nakazato, Satsuki Taniuchi, Hiroaki Ueno, Shizuya Yamashita, Shozo Yano, Hisako 

Yoshida, Tetsuo Shoji: Serum values of cholesterol absorption and synthesis biomarkers in 

Japanese healthy subjects: The CACHE Study healthy analysis. J Atheroscler Thromb, in press. 
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9) Yoshida A, Aoyama K, Yamaguchi N, Suzuki A, Mizuno H, Tada H, Saitoh S. An infant with a 

heterozygous variant of ABCG5 presented with hypercholesterolemia only during breastfeeding. 

Clin Pediatr Endocrinol. 2023;32(2):114-118 
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資料 35 タンジール病に関する疾患啓発（学会等講演・和文論文・英文論文） 

（学会等講演） 

1) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の 8 疾患 第 35 回小児脂質研究会 （2021 年 11 月

19-20 日（Web 開催） 

2) 第 54 回日本動脈硬化学会学術大会 シンポジウム 4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：行

列のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタディ 座長 島野仁、斯波真理子 

3) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研究

班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウム，招待講演，2022 年 9 月 8 日，東京 

4) 古田 泰久、韓 松伊、関谷 元博、鈴木 浩明、島野 仁：原発性脂質異常症調査研究班共催:

行列のできる診療所第 2 弾:脂質異常症難病ケーススタディ Tangier 病の二症例、第 54 回日本

動脈硬化学会総会・学術集会（久留米シティプラザ&オンデマンド配信）2022.7.23-2022.07.24 

5) Masatsune Ogura. Cholesterol Efflux Capacity: Its Clinical Significance and Unresolved Issues to 

be Overcome. International Congress on Lipids and Atherosclerosis 2023, Keynote Lecture 2, 

2023 年 9 月 16 日（Seoul, South Korea） 

6) 小倉正恒、大川龍之介、シンポジウム 7「HDL 機能検査の現状と課題」、第 63 回日本臨床化学

会年次学術集会、、2023 年 10 月 29 日（東京）【学会座長】 

7) 小倉正恒、「コレステロール引き抜き能検査の未解決課題とその克服」、第 63 回日本臨床化学会

年次学術集会、、2023 年 10 月 29 日（東京） 

8) 多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する遺伝学的検査について JAS 脂質代謝部会セミナー 

Oct 5, 2023（東京） 

9) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班

の取り組みについて FH Awareness Day セミナー2023 Oct 29, 2023（高松） 

 

（和文論文） 

1) 岡崎啓明：「脂質異常症―高 TG血症, 低 HDL コレステロール血症」 今日の治療指針 2022

年版. 医学書院, 766-770, 2022.1. 

 

（英文論文） 

1) Koseki M. Yamashita S. Ogura M. Ishigaki Y. Ono K. Tsukamoto K. Hori M. Matsuki 

K. Yokoyama S. Harada-Shiba M. Committee on Primary Dyslipidemia under the 

Research Program on Rare and Intractable Disease of the Ministry of Health, 

Labour and Welfare of Japan.  Current Diagnosis and Management of Tangier 

Disease.  J Atheroscler Thromb. 28(8):802-810, 2021 

2) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and 

Ishibashi S. Prospective Registry Study of Primary Dyslipidemia (PROLIPID): 

Rationale and Study Design. J Atheroscler Thromb. 2022;29:953-969. 

3) Ogura M. HDL, cholesterol efflux, and ABCA1: Free from good and evil dualism. J 

Pharmacol Sci. 2022 Oct;150(2):81-89. 
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資料 36 原発性高カイロミクロン血症に関する疾患啓発（学会等講演・和文論文・英文論文） 

（学会等講演） 

1) Yokote K. （2021） (Web 講演 )  From Fibrates to SPPARMα:A New Challenge to Residual 

Cardiovascular.The 19th International Symposium on Atherosclerosis. 2021.10.26, Kyoto, Japan. 

2) Yokote K.（2021）(Web 講演) Future perspectives on the management of triglyceride and residual 

risk. The 19th International Symposium on Atherosclerosis. 2021.10.26, Kyoto, Japan. 

3) Yokote K, Yamashita S, Arai H, Araki E, Matsushita M, Nojima T,Suganami H, Ishibashi S.（2021）

(Web 一般演題) Effect of pemafibrate, a selective PPARα modulator (SPPARMα),on neutrophil-

lymphocyte ratio (NLR): a pooled-analysis from 6 randomized, double-blind, placebo-controlled 

trials.The 19th International Symposium on Atherosclerosis. 2021.10.26, Kyoto, Japan. 

4) Daisaku Masuda, Shziuya Yamashita, Katsunao Tanaka, Takeshi Okada, Masahiro Koseki, Makoto 

Nishida, Kenta Mori, Tatsurou Ishida, Ken-ichi Hirata  APSAVD-IAS-JAS Joint Symposium 

"Evidence of Triglyceride-rich Lipoproteins and Remnant Cholesterol for Residual Cardiovascular 

Risk Management"  Multicenter clinical study for the examination of apolipoprotein B-48 level as 

a screening marker for coronary artery disease  The 19th International Symposium on 

Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

5) Katsunao Tanaka, Masahiro Koseki, Hisashi Kato, Jiuyang Chang, Takeshi Okada, Kotaro Kanno, 

Hiroyasu Inui, Yinghong Zhu, Tohru Ohama, Makoto Nishida, Kazuya Miyashita, Shizuya Yamashita, 

Yasushi Sakata A case of anti-GPIHBP1 antibody positive hyperchylomicronemia accompanied 

with idiopathic thrombocytopenic purpura The 19th International Symposium on Atherosclerosis 

(October 24-27, 2021, Kyoto) 

6) Hidenori Arai, Shizuya Yamashita, Koutaro Yokote, Eiichi Araki, Mitsunori Matsushita, Toshiaki 

Nojima, Hideki Suganami, Shun Ishibashi Efficacy and safety of pemafibrate, a selective PPARα 

modulator (SPPARMα), in older patients with hypertriglyceridemia in combination with or without 

statin: a pooled analysis from 6 randomized, double-blind, placebo-controlled trials The 19th 

International Symposium on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

7) 田中 督記, 高梨 幹生, 木村 武史, 李 騁騁, 石 婧璇, 高瀬 暁, 岡崎 佐智子, 飯塚 陽子, 

門脇 孝, 山内 敏 正, 岡崎 啓明：「インスリン欠乏時の重度高中性脂肪血症のマウスモデル確

立と分子機序解明」第 64回日本糖尿病学会年次学術集会（2021年 5月 20-22日 富山（virtual）） 

8) 岡崎 啓明：「中性脂質代謝と動脈硬化:新たな制御標的の探索」第 16 回五島雄一郎賞受賞講

演 第 53 回日本動脈硬化学会総会（2021 年 10 月 23・24 日 京都（virtual）） 

9) 岡崎 啓明：「「後に SLE を発症した抗 GPIHBP1 抗体による原発性高カイロミクロン血症」のデ

ィスカッサント」シンポジウム 14: 「行列のできる診療相談所 : 迷い・悩んだ症例から学ぶ、原発

性脂質異常症診断・治療」 第 53 回日本動脈硬化学会総会（2021 年 10 月 23・24 日 京都

（virtual）） 

10) 田中 督記、石 婧璇、高梨 幹生、高瀬 暁、岡崎 佐智子、飯塚 陽子、門脇 孝、山内 敏正、 

岡崎 啓明：「ベキサロテンによる薬剤性高中性脂肪血症のマウスモデル確立と分子機序解明」

第 53 回日本動脈硬化学会総会（2021 年 10 月 23・24 日 京都（virtual）） 

11) 佐藤 元彌，田村 嘉章，中西 恵，糸数 祐公子，全 秀剛，大隅 瞬，岡崎 啓明，豊島 堅志，千

葉 優子，荒木 厚：「著明な高トリグリセライド（TG）血症による急性膵炎を発症した 2 型糖尿病の

1 例」第 672 回日本内科学会関東地方会（2021 年 10 月 9 日 東京） 

12) 高橋 学, 田副 文子, 武井 祥子, 宮下 かずや, 武井 暁一, 若林 徹治, 永島 秀一, 倉科 

智行, 岡田 健太, 海老原 健, 石橋 俊：GPIHBP1 異常により重症高トリグリセライド血症を呈し

た 2 症例 日本動脈硬化学会総会プログラム・抄録集 53 回 Page67(2021.10) 

13) 小倉正恒. 高トリグリセライド血症の成因．第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 スポンサ

ードシンポジウム トリグリセライド管理を基盤とした動脈硬化のリスクマネジメント 2021 年 10 月
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23 日．京都府京都市（現地開催＋WEB 配信） 

14) 山下 静也、荒井 秀典、横手 幸太郎、荒木 栄一、松下 光儀、野島 俊秋、菅波 秀規、石橋 

俊 低 HDL-C 血症合併高 TG 血症患者における選択的 PPARαモジュレーター（SPPARMα）ペ

マフィブラート（PEM）の HDL に及ぼす影響～国内プラセボ（PBO）対照 6 治験併合解析～ 第 53 

回日本動脈硬化学会総会・学術集会(2021 年 10 月 23-24 日、国立京都国際会館&web) 

15) 田中克尚、小関 正博、加藤 恒、岡田 健志、嵯峨 礼美、冠野 昴太郎、常 久洋、乾 洋勉、

朱 頴竑、大濱 透、西田 誠、宮下かずや、山下静也、坂田泰史 特発性血小板減少性紫斑病

を伴う抗 GPIHBP1 抗体陽性自己免疫性高カイロミクロン血症の 1 例 第 53 回日本動脈硬化学

会総会・学術集会(2021 年 10 月 23-24 日、国立京都国際会館&web) 

16) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の 8 疾患 第 35 回小児脂質研究会 （2021 年 11 月

19-20 日 Web 開催） 

17) 斯波真理子 会長講演 原発性高カイロミクロン血症の病態とアンチセンスを用いた新規治療法

の開発 第 20 回遺伝子・デリバリー研究会シンポジウム（2021 年 12 月 4 日、慶応大学日吉キャ

ンパス） 

18) Harada-Shiba M. Biochemistry and genetics of triglyceride. Lipid Association of India. 2022 年 8 月

12 日, India，Web 

19) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研究

班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウム，招待講演，2022 年 9 月 8 日，東京 

20) 斯波真理子，和田郁人，小林直之,原発性高カイロミクロン血症を標的とした、アンチセンスを用い

た新規治療法の開発，日本核酸医薬学会第 7 回年会，2022 年 7 月 31～8 月 3 日，東京 

21) 斯波真理子，小林直之，和田郁人，脂質異常症難病に対する核酸医薬の開発，第 54 回日本動

脈硬化学会総会・学術集会，シンポジウム，2022 年 7 月 23 日～24 日，久留米 

22) 鈴木崇史、内野卓也、岡村英利菜、磯野朱里、佐山遥平、石渡千聖、中島利菜、岡本かおり、江

戸直樹、宇野希世子、宇野健司、盛田幸司、石川敏夫、蔵野信、塚本和久 繰り返す急性膵炎を

合併する高カイロミクロン血症症例の遺伝学的・生化学的解析 第 54 回日本動脈硬化学会総会・

学術集会 2022 年 7 月 

23) Tada H. Impact of lipases on human dyslipidemia & atherosclerosis. The 11th International 

Congress on Lipid & Atherosclerosis Sep 15-17, 2022 (Seoul) 

24) 増田大作.動脈硬化性疾患予防のための残余リスクとしての高 TG 血症の評価と治療 東京慈恵

会医科大学循環器内科勉強会（2022 年 4 月 20 日、web） 

25) 増田大作.動脈硬化リスク状態の軽減を目指した脂質の「質と量」～脂質異常症治療における不

飽和脂肪酸のエビデンスを考える～ランチョンセミナー１、第 54 回日本動脈硬化学会総会・学術

集会（2022 年 7 月 23 日、福岡県久留米市&web） 

26) 増田大作.糖尿病患者の脂質管理におけるレムナントの重要性～トリグリセライド（TG）だけ見てま

せんか？～ イブニングセミナー6、日本糖尿病学会年次学術集会（2022 年 5 月 13 日、神戸国際

展示場） 

27) Shizuya Yamashita, Hidenori Arai, Koutaro Yokote, Eiichi Araki, Neil Hounslow, K. Ikeda, Toshiaki 

Nojima, Hideki Suganami, Shun Ishibashi: Response of lipoproteins to a meal tolerance test in 

patients with type 2 diabetes and hypertriglyceridemia. Poster. 90h European Atherosclerosis 

Society (EAS) Congress（May 22-25, 2022；Milan, Italy）. 

28) Hidenori Arai, Shizuya Yamashita, Koutaro Yokote, Eiichi Araki, N. Hounslow, Kenichiro Ikeda, 

Toshiaki Nojima, Hideki Suganami, Shun Ishibashi: Pemafibrate improved postprandial TG, RemL-

C and apoB48 in patients with type 2 diabetes (T2D) and hypertriglyceridemia: a post-hoc analysis 

of the phase 3 clinical trial. Poster. 90h European Atherosclerosis Society (EAS) Congress（May 

22-25, 2022；Milan, Italy）. 

29) 山下静也：高 TG 血症の病態と治療の最前線〜診療ガイドライン改訂と SPPARMα への期待も
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含めて〜 動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版普及啓発セミナー（2022 年 8 月 19 日、鹿

児島） 

30) 山下静也：新 JAS ガイドラインを踏まえた TG 管理の意義と SPPARMαへの期待 血管合併症抑

制に向けた血糖・脂質管理を考える 2022（2022 年 9 月 9 日） 

31) The 11th International Congress on Lipid & Atherosclerosis with Asian-Pacific Society of 

Atherosclerosis and Vascular Disease (ICoLA 2022 with APSAVD） (2022 年 9 月 15-17 日、Seoul、

Korea)  口演 Novel selective PPARα modulator pemafibrate for dyslipidemia and nonalcoholic 

fatty liver disease (NAFLD). 

32) 岡崎啓明：市民公開講座「トリグリセライドに関連した難病について」第 22 回動脈硬化教育フォー

ラム（2022 年 2 月 6 日 東京） 

33) 田中 督記, 高瀬 暁, 岡崎 佐智子, 石浦 浩之, 濱野 頌子, 石 婧璇, 高梨 幹生, 飯塚 陽子, 

辻 省次, 山内 敏正, 岡崎 啓明：「脂肪摂取制限が奏功し正常分娩に至った、LMF1 ナンセンス

変異ホモ接合体による妊娠時の重度高中性脂肪血症性急性膵炎の一例」第 65 回日本糖尿病学

会年次学術集会（2022 年 5 月 12- 14 日 兵庫県神戸市） 

34) 岡﨑 佐智子, 田中 督記, 高瀬 暁, 高梨 幹生, 石 婧璇, 飯塚 陽子, 木村 孝穂, 村上 正巳, 

柳元 伸太郎, 山内 敏正, 岡﨑 啓明：「新入生健診を契機に診断された抗 GPIHBP1 自己抗体

による原発性高カイロミクロン血症」第 65 回日本糖尿病学会年次学術集会（2022 年 5 月 12- 14

日 兵庫県神戸市） 

35) 岡崎啓明：「生活習慣病から指定難病まで：脂質と動脈硬化の未解決課題への取り組み」2022 年

4 月 20 日 第 186 回東京脂質談話会（於：東京） 

36) 岡崎啓明：「高 LDL-C 血症・高 TG 血症：診断と治療の進め方〜遺伝性疾患や新たな治療開発も

含めて〜」2022 年 5 月 19 日 KOWA Web Conference（於：東京） 

37) 岡崎啓明：「高 LDL-C 血症：診断と治療の進め方〜遺伝性疾患や新たな治療開発も含めて〜」

2022 年 9 月 26 日 Meet The Expert via ZOOM（於：栃木） 

38) 岡崎啓明：「高 TG 血症：診断と治療の進め方」2022 年 10 月 4 日 脳血管障害と脂質を考える会

（Web 開催）（於：栃木） 

39) 岡崎啓明：「高 TG 血症：診断と治療の進め方～遺伝性疾患や新たな治療開発も含めて～」2022

年 11 月 18 日 第 21 回 青森県高脂血症検討会（於：青森） 

40) 田中 督記, 高瀬 暁, 岡崎 佐智子, 石浦 浩之, 濱野 頌子, 石 婧璇, 高梨 幹生, 飯塚 陽子, 

辻 省次, 山内 敏正, 岡崎 啓明：「脂肪摂取制限が奏功し正常分娩に至った、LMF1 ナンセンス

変異ホモ接合体による妊娠時の重度高中性脂肪血症性急性膵炎の一例」第 65 回日本糖尿病学

会年次学術集会（2022 年 5 月 12- 14 日 兵庫県神戸市） 

41) 小関正博：中性脂肪を克服する－高中性脂肪血症に焦点をあてた動脈硬化、脂肪肝治療戦略－ 

脂質代謝 WEB カンファレンス 長崎市 2022 年 5 月 24 日 

42) 小関正博：高中性脂肪血症を克服する－動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版の改訂のポ

イントについて－ 飯塚医師会学術講演会 Web 配信 2022 年 8 月 22 日 

43) 小関正博：動脈硬化惹起食誘導性 NASH モデルにおける SPPARMαの肝臓・心臓への影響につ

いて SPPARM Expo 2022 in West JAPAN 神戸市 2022 年 10 月 9 日 

44) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版の改訂のポイント－中性脂肪を克服する

－ 四国動脈硬化シリーズセミナーin 愛媛 松山市 2022 年 10 月 24 日 

45) 小関正博：心血管イベントリスクとしての高中性脂肪血症、動脈硬化性疾患予防ガイドライン改訂

ポイント 安曇野市医師会学術講演会 安曇野市 2022 年 11 月 30 日 

46) 小関正博：高中性脂肪血症を克服する－動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版の改訂のポ

イントについて－ 東区内科医会学術講演会 福岡市 2022 年 12 月 13 日 

47) 小関正博：動脈硬化性疾患ハイリスク因子としての NAFLD/NASH－NAFLD/NASH に合併した糖

尿病・脂質異常症にどうアプローチするか－ 第 23 回動脈硬化教育フォーラム コーヒーブレイク
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セミナー 甲府市 2023 年 2 月 5 日 

48) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 年版の改訂のポイントについて - 心血管疾患

の背景疾患としての高中性脂肪血症脂肪肝をどう考えていくのか – 福井 web カンファレンス 福

井市 2022 年 2 月 9 日 

49) 小関正博：動脈硬化性疾患予防ガイドライン改訂のポイントと心血管イベントリスクとしての高中

性脂肪血症 大阪循環器内科連携会 2023 年 3 月 4 日 

50) Harada-Shiba M. Development of novel drug for primary chylomicronemia by using antisense. the 

14th ISFA World Congress and the 4th E-ISFA European Congress.  2023 年 6 月 1 日～6 月 3

日. Berlin, Germany. （発表：6 月 2 日） 

51) 岡崎 啓明：「脂質異常症の治療薬最新知見〜遺伝疫学的研究からの新展開〜」(シンポジウム

19：動脈硬化のリスク管理：治療薬の最新知見）第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2023

年 7 月 8-9 日栃木県宇都宮市） 

52) 岡崎 啓明：「高 TG 血症と疾患〜in vivo モデルからの病態解明と創薬探索〜」(シンポジウム 9：

脂質・リポ蛋白代謝研究の最前線：創薬の鍵を探る）第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会

（2023 年 7 月 8-9 日栃木県宇都宮市） 

53) 岡崎 啓明：「LMF1 変異による妊娠中の高 TG 血症性急性膵炎」へのコメント（シンポジウム 7：今

年も開催！！行列のできる診療所第 3 弾：脂質異常症難病ケーススタディ）第 55 回日本動脈硬

化学会総会・学術集会（2023 年 7 月 8-9 日栃木県宇都宮市） 

54) 田中 督記、高瀬 暁、石浦 浩之、濱野 頌子、石 婧璇、高梨 幹生、飯塚 陽子、辻 省次、山内 

敏正、岡崎 佐智子、岡崎 啓明：「脂肪摂取制限が奏功し正常分娩に至った LMF1 ナンセンス変

異ホモ接合体による重度高中性脂肪血症性急性膵炎の一例」（シンポジウム 7：今年も開催！！

行列のできる診療所第 3 弾：脂質異常症難病ケーススタディ）第 55 回日本動脈硬化学会総会・

学術集会（2023 年 7 月 8-9 日栃木県宇都宮市） 

55) 田中 督記、石 璇、高梨 幹生、高瀬 暁、飯塚 陽子、山内 敏正、岡崎佐智子、岡崎 啓明：「ベ

キサロテンによる薬剤性高中性脂肪血症のマウスモデル確立と分子機序解明」第 55 回日本動

脈硬化学会総会・学術集会（2023 年 7 月 8-9 日栃木県宇都宮市） 

56) 田中 督記、高瀬 暁、石浦 浩之、中嶋 克行、木村 孝穂、村上 正巳、石 璇、 高梨 幹生、飯

塚 陽子、辻 省次、山内 敏正、岡崎 佐智子、岡崎 啓明：「GPIHBP1 の蛋白低値と新規変異を

認めた小児発症の重度高中性脂肪血症の一例」第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会

（2023 年 7 月 8-9 日栃木県宇都宮市） 

57) 岡崎 啓明：「脂質異常症に対する ANGPTL3 阻害薬」（シンポジウム 4：新しい脂質低下薬の創

薬ターゲット）第 63 回日本臨床化学会年次学術集会（2023 年 10 月 28 日 東京） 

58) 岡崎 啓明：「脂質異常症の基本と薬剤ターゲット」（臨床内分泌代謝入門(ABC)）第 33 回臨床内

分泌代謝 Update（2023 年 11 月 4 日東京） 

59) 岡崎啓明：「糖尿病患者さんの脂質異常症〜診療のピットフォール〜」2023 年 3 月 14 日 Tokyo 

Diabetes Web Lecture ～糖尿病×動脈硬化～（於：Web） 

60) 岡崎啓明：「Lipid x years：脂質管理のパラダイムシフト」2023 年 11 月 30 日 Total Management 

Expert Meeting（於：Web） 

61) 多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する遺伝学的検査について JAS 脂質代謝部会セミナー 

Oct 5, 2023（東京） 

62) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班

の取り組みについて FH Awareness Day セミナー2023 Oct 29, 2023（高松） 

 

（和文論文） 

1) 岡崎啓明：「Angiopoietin-like 3 protein 抑制による脂質異常症治療について」糖尿病・内分泌代

謝科 53(3): 284-291, (2021.09) 
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2) 岡崎啓明：「【内科疾患の診断基準・病型分類・重症度】(第 10 章)代謝・内分泌「原発性高カイロミ

クロン血症」」内科 127(4): 949-953, (2021.04) 

3) 岡崎啓明：「特集 2020 年代の内科診療― 26 テーマの近未来予想 「脂質異常症診療:期待さ

れる高 LDL-C 血症，高 TG 血症の新薬とパラダイムシフト」内科 128(6):, (2021.12 掲載予定) 

4) 岡崎啓明：「脂質異常症―高 TG 血症, 低 HDL コレステロール血症」今日の治療指針 2022, 医学

書院 (2021 年度掲載予定) 

5) 岡崎啓明：「脂質異常症（糖尿病合併例も含めて」」最新ガイドラインに基づく 代謝・内分泌疾患

診療指針, 総合医学社 (2021 年度掲載予定) 

6) 岡崎啓明：「その他の原発性脂質異常症」『日本医師会雑誌』特別号「内分泌疾患・糖尿病・代謝

疾患―診療のエッセンス」 (2021 年度掲載予定) 

7) 岡崎啓明：「脂質異常・メタボ」『ほどほど簡単な内科診療の問題集』(2021 年度掲載予定) 

8) 塚本和久 難治性高トリグリセライド血症  脂質異常症の動向と治療の展望  カレントテラピー 

39(9), 860-864, 2021 

9) 塚本和久 高トリグリセライド血症  私の治療 （猿田享男、北村惣一郎 総監修） 日本医事新

報 5086, p39, 2021 

10) 斯波真理子：脂質異常症に対する新規薬剤の開発状況，医学と薬学 Vol.79 1293-1298，2022.10 

11) 岡崎啓明：「脂質異常症―高 TG 血症, 低 HDL コレステロール血症」 今日の治療指針 2022 年

版. 医学書院, 766-770, 2022.1. 

12) 石垣 泰. 脂質異常症の管理 高トリグリセリド血症：臨床と研究 99(1)：53-57、2022 

13) 岡崎啓明：【プライマリケア医に必要な情報をまるっと整理 くすりの使い方便利帳】(第 6 章)代謝

系に作用する薬剤 脂質異常症治療薬.「フィブラート系薬、選択的 PPARαモジュレーター」臨床

雑誌 内科 131(4): 871-875. 南江堂. 2023.4. 

14) 岡崎啓明：「高 TG 血症の成因」メディカル・ビューポイント 44(3):2. 医事出版社. 2023.3 

15) 岡崎啓明、分担執筆：「臨床力を評価する リアルな内科診療の問題集」（セクション 011, 052, 

073, 086, 105）南江堂. 2023.2 

 

（英文論文） 

1) Okazaki H, Gotoda T, Ogura M, Ishibashi S, Inagaki K, Daida H, Hayashi T, Hori M, Masuda D, 

Matsuki K, Yokoyama S, Harada-Shiba M on behalf of the Committee on Primary Dyslipidemia 

under the Research Program on Rare and Intractable Disease of the Ministry of Health, Labour 

and Welfare of Japan: Current Diagnosis and Management of Primary Chylomicronemia. J 

Atheroscler Thromb. 2021 Sep 1;28(9):883-904.  

2) Sai E, Shimada K, Aikawa T, Aoshima C, Takamura K, Hiki M, Yokoyama T, Miyazaki T, Fujmoto S, 

Konishi H, Hirano KI, Daida H, Minamino T. Triglyceride Deposit Cardiomyovasculopathy with 

Massive Myocardial Triglyceride which Was Proven Using Proton-magnetic Resonance 

Spectroscopy. Intern Med. 2021;60:1217-1220. 

3) Koutaro Yokote, Shizuya Yamashita, Hidenori Arai, Eiichi Araki, Mitsunori Matsushita, Toshiaki 

Nojima, Hideki Suganami, Shun Ishibashi Effects of pemafibrate on glucose metabolism markers 

and liver function tests in patients with hypertriglyceridemia: A pooled analysis of six phase 2 

and phase 3 randomized double-blind placebo-controlled clinical trials Cardiovasc Diabetol  

20(1):96, 2021 

4) Kunitsu T, Harada-Shiba M, Sato T, Nonomura K, Kimura T, Miyashita K, Nakajima K, Murakami 

M. Development of hypertriglyceridemia due to GPIHBP1 autoantibodies prior to clinical 

diagnosis of systemic lupus erythematosus in a 14-year-old girl. Allergol Int. 2022 Jun 2:S1323-

8930(22)00042-9. doi: 10.1016/j.alit.2022.05.001. Online ahead of print. 

5) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and Ishibashi S. 
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Prospective Registry Study of Primary Dyslipidemia (PROLIPID): Rationale and Study Design. J 

Atheroscler Thromb. 2022;29:953-969. 

6) Minamizuka T, Kobayashi J, Tada H, Koshizaka M, Maezawa Y, Yokote K. Homozygous familial 

lipoprotein lipase deficiency without obvious coronary artery stenosis. Clin Biochem. 2022 

Oct;108:42-45 

7) Katsunao Tanaka, Masahiro Koseki, Hisashi Kato, Kazuya Miyashita, Takeshi Okada, Kotaro 

Kanno, Ayami Saga, Jiuyang Chang, Takashi Omatsu, Hiroyasu Inui, Tohru Ohama, Makoto 

Nishida, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakata: Anti-GPIHBP1 antibody-positive autoimmune 

hyperchylomicronemia and immune thrombocytopenia. J Atheroscler Thromb, 2022 Feb 18. doi: 

10.5551/jat.63348. Online ahead of print. 

8) Katsunao Tanaka, Masahiro Koseki, Hisashi Kato, Kazuya Miyashita, Takeshi Okada, Kotaro 

Kanno, Ayami Saga, Jiuyang Chang, Takashi Omatsu, Hiroyasu Inui, Tohru Ohama, Makoto 

Nishida, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakata.Anti-GPIHBP1 antibody-positive autoimmune 

hyperchylomicronemia and immune thrombocytopenia. J Atheroscler Thromb 30(1):100-104, 

2023 

9) Tanaka M, Takase S, Ishiura H, Yamauchi T, Okazaki S, Okazaki H. A novel homozygous 

nonsense variant of LMF1 in pregnancy-induced hypertriglyceridemia with acute pancreatitis. J 

Clin Lipidol. 2023;17(3):327-331. doi: 10.1016/j.jacl.2023.03.005. 

10) Aikawa T, Sai E, Kudo A, Kawaguchi YO, Takamura K, Hiki M, Yokoyama T, Miyazaki T, Fujimoto S, 

Shimada K, Hirano KI, Daida H, Minamino T. 1H-MRS to evaluate improved triglyceride 

accumulation in idiopathic triglyceride deposit cardiomyovasculopathy after CNT-01 

(tricaprin/trisdecanion) administration. Endocrinol Diabetes Metab Case Rep. 2023 Apr 

21;2023(2):22-0370. doi: 10.1530/EDM-22-0370. Print 2023 Apr 1. 

 

（その他啓発活動） 

1) 稲垣恭子：健康・体力づくり事業財団 健康運動指導士養成講習会 脂質異常症 2023 年 7 月 21

日 
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資料 37 脳腱黄色腫症に関する疾患啓発（学会等講演・和文論文・英文論文） 

（学会等講演） 

1) 関島良樹．小児期から認知されるべき疾患「脳腱黄色腫症」－脳神経内科医の立場から－．第

63 回日本小児神経学会学術集会，福岡，2021.5.27.～31. （教育講演） 

2) 関島良樹．見逃していませんか？治療可能な代謝性疾患「脳腱黄色腫症」．第 41 回静岡小児臨

床研究ネットワーク勉強会，静岡，2021.7.17. （教育講演） 

3) 関島良樹．小児期から認知されるべき疾患「脳腱黄色腫症」－脳神経内科医の立場から－．第

62 回日本先天代謝異常学会学術集会，名古屋，2021.11.4  （教育講演） 

4) 尾松 卓、小関正博、岡田健志、田中克尚、冠野昴太郎、嵯峨礼美、乾 洋勉、常 久洋、大濱 

透、石原光昭、鯨岡 健、服部浩明、西田 誠、山下静也、坂田 泰史 全身性に著明な腱黄色腫

を認めた脳腱黄色腫症の一例 第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会(2021 年 10 月 23-24

日、国立京都国際会館&web) 

5) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の 8 疾患 第 35 回小児脂質研究会 （2021 年 11 月

19-20 日 Web 開催） 

6) 関島良樹：2023 年 1 月 29 日に開催される日本小児栄養消化器学会主催主催の若手医師に対

する教育セミナーで脳腱黄色腫症について講演予定 

7) 中川沙織，平山哲，三井田孝，佐藤眞治: 薬学研究から臨床化学へのトランスレーショナルリサ

ーチ 分子探索・分析法開発・有用性の検証まで. コレステロール合成・吸収・代謝物の定量法と

その応用～バイオマーカー及び食品成分の作用の新しい発見～. 第 62 回日本臨床化学会年次

学術集会, 富山 (9/30-10/2), 臨床化学 Vol. 51 Suppl.1： 132, 2022 

8) Shingo Koyama, Yoshiki Sekijima: CTX in Japan. CTX international scientific meeting. 2023.8.27-

28, Jerusalem, Israel 

9) 多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する遺伝学的検査について JAS 脂質代謝部会セミナー 

Oct 5, 2023（東京） 

10) 多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究班

の取り組みについて FH Awareness Day セミナー2023 Oct 29, 2023（高松） 

 

（和文論文） 

1) 関島良樹：脳腱黄色腫症．新薬と臨床 70(5)：44-50, 2021 

2) 関島良樹：小児期から成人期まで認知されるべき治療可能な代謝性疾患｢脳腱黄色腫症｣．

難病と在宅ケア 27(12)：40-44, 2022 

3) 稲葉雄二，関島良樹：脳腱黄色腫症の早期治療のために．脳と発達：2023年 1月号掲載予

定 

4) 小山信吾：脳腱黄色腫症.脳神経内科, 97(3): 324-332, 2022 

 

（英文論文） 

1) Koyama S, Sekijima Y, Ogura M, Hori M, Matsuki K, Miida T, Harada-Shiba M; 

Committee on Primary Dyslipidemia under the Research Program on Rare and 

Intractable Disease of the Ministry of Health, Labour and Welfare of Japan. 

Cerebrotendinous Xanthomatosis: Molecular Pathogenesis, Clinical Spectrum, 

Diagnosis, and Disease-Modifying Treatments. J Atheroscler Thromb 28(9): 905-925, 

2021. 

2) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and 

Ishibashi S. Prospective Registry Study of Primary Dyslipidemia (PROLIPID): 

Rationale and Study Design. J Atheroscler Thromb. 2022;29:953-969. 

3) Koyama S, Okabe Y, Suzuki Y, Igari R, Sato H, Iseki C, Tanji K, Suzuki K, Ohta Y. 
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Differing clinical features between Japanese siblings with cerebrotendinous 

xanthomatosis with a novel compound heterozygous CYP27A1 mutation: a case report. 

BMC Neurol. 2022 May 25;22(1):193. 

4) Takahashi M, Okazaki H, Tada H, Ishibashi S. A case of cerebrotendinous 

xanthomatosis with massive xanthomas but without a considerable increase in serum 

cholestanol levels. J Clin Lipidol. 2023 Sep 17:S1933-2874(23)00270-2. doi: 

10.1016/j.jacl.2023.09.008. Epub ahead of print. PMID: 37777472. 
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資料 38 無βリポタンパク血症に関する疾患啓発（学会等講演・和文論文・英文論文） 

（学会等講演） 

1) Satoru Takase, Hiroyuki Ishiura, Madoka Sawatari, Yugo Takaki, Nagisa Komatsu, 

Masaki Tanaka, Sachiko Okazaki, Mikio Takanashi, Chengcheng Li, Jingxuan Shi, 

Yoko Iizuka, Jun Mitsui, Shoji Tsuji, Takashi Kadowaki, Toshimasa Yamauchi, 

Hiroaki Okazaki: „Whole-exome sequencing revealed APOB variants of newly-

identified pathogenicities in a case of compound heterozygous FHBL1“.  The 19th 

International Symposium on Atherosclerosis (ISA)（2021年 10 月 24日-27日 Kyoto, 

Japan (virtual)） 

2) 高瀬 暁, 石浦 浩之, 佐渡 円香, 高木 祐吾, 小松 なぎさ, 田中 督記, 岡崎 佐智子, 高

梨 幹生, 李 騁騁, 石 婧璇, 飯塚 陽子, 辻 省次, 門脇 孝, 山内 敏正, 岡崎 啓明：

「全エクソーム解析にて同定された家族性低βリポ蛋白血症複合ヘテロ接合体(ナンセンス

変異+ミスセンス変異)の一例」第 64 回日本糖尿病学会年次学術集会（2021年 5月 20-22 日 

富山（virtual）） 

3) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の 8 疾患 第 35回小児脂質研究会 （2021年 11

月 19-20日 Web開催） 

4) 第 54回日本動脈硬化学会学術大会 シンポジウム 4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：

行列のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタディ 座長 島野仁、斯波真理子 

5) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研

究班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウム，招待講演，2022 年 9月 8日，東京 

6) 岡崎啓明：市民公開講座「トリグリセライドに関連した難病について」第 22回動脈硬化教

育フォーラム（2022年 2月 6日 東京） 

7) 岡崎啓明：「高 HDL・低 LDL血症」2022 年 2 月 10日 ドクターサロン ラジオ NIKKEI

（於：東京） 

8) 岡崎啓明：「生活習慣病から指定難病まで：脂質と動脈硬化の未解決課題への取り組み」

2022年 4月 20日 第 186回東京脂質談話会（於：東京） 

9) 多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する遺伝学的検査について JAS脂質代謝部会セ

ミナー Oct 5, 2023（東京） 

10)多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究

班の取り組みについて FH Awareness Day セミナー2023 Oct 29, 2023（高松） 

 

（和文論文） 

1) 若林徹治, 高橋学, 岡崎啓明：低脂血症の診断と治療 動脈硬化性疾患予防のための脂質異常

症診療ガイド 2023 年版「3 アポ B 含有リポ蛋白が減少する遺伝病」項. 日本動脈硬化学会

（編）： 動脈硬化性疾患予防のための脂質異常症診療ガイド 2023 年版 低脂血症の診断と治療. 

日本動脈硬化学会, 2023 

 

（英文論文） 

1) Takahashi M, Okazaki H, Ohashi K, Ogura M, Ishibashi S, Okazaki S, Hirayama S, 

Hori M, Matsuki K, Yokoyama S, Harada-Shiba M on behalf of the Committee on 

Primary Dyslipidemia under the Research Program on Rare and Intractable Disease 

of the Ministry of Health, Labour and Welfare of Japan: Current Diagnosis and 

Management of Abetalipoproteinemia. J Atheroscler Thromb. 2021 Oct 1;28(10):1009-

1019.  

2) Takahashi M, Ozaki N, Nagashima S, Wakabayashi T, Iwamoto S, Ishibashi S.  

Normal plasma apoB48 despite the virtual absence of apoB100 in a compound 
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heterozygote with novel mutations in the MTTP gene. J Clin Lipidol. 2021 May 

8:S1933-2874(21)00071-4. doi:10.1016/j.jacl.2021.04.013. Online ahead of print. 
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資料 39 家族性低βリポタンパク血症 1(ホモ接合体)に関する疾患啓発（学会等講演・和文論

文・英文論文） 

（学会等講演） 

1) 多田隼人. ヒトゲノム情報を動脈硬化予防にどう活かすか？北陸糖尿病合併症研究会 Sep 

2, 2021 (金沢） 

2) 多田隼人. Fine tuning Your Medical Practice for Cardiology  

based on Human Genetics. 東京循環器ネットワーク講演会 Nov 20, 2021（東京） 

3) Satoru Takase, Hiroyuki Ishiura, Madoka Sawatari, Yugo Takaki, Nagisa Komatsu, 

Masaki Tanaka, Sachiko Okazaki, Mikio Takanashi, Chengcheng Li, Jingxuan Shi, 

Yoko Iizuka, Jun Mitsui, Shoji Tsuji, Takashi Kadowaki, Toshimasa Yamauchi, 

Hiroaki Okazaki: „Whole-exome sequencing revealed APOB variants of newly-

identified pathogenicities in a case of compound heterozygous FHBL1“. The 19th 

International Symposium on Atherosclerosis (ISA)（2021年 10 月 24日-27日 Kyoto, 

Japan (virtual)） 

4) 高瀬 暁, 石浦 浩之, 佐渡 円香, 高木 祐吾, 小松 なぎさ, 田中 督記, 岡崎 佐智子, 高

梨 幹生, 李 騁騁, 石 婧璇, 飯塚 陽子, 辻 省次, 門脇 孝, 山内 敏正, 岡崎 啓明：

「全エクソーム解析にて同定された家族性低βリポ蛋白血症複合ヘテロ接合体(ナンセンス

変異+ミスセンス変異)の一例」第 64 回日本糖尿病学会年次学術集会（2021年 5月 20-22 日 

富山（virtual）） 

5) 斯波真理子 特別講演 脂質異常症難病の 8 疾患 第 35回小児脂質研究会 （2021年 11

月 19-20日 Web開催） 

6) 第 54回日本動脈硬化学会学術大会 シンポジウム 4 原発性脂質異常症帖佐研究班共催：

行列のできる診療所第２弾：脂質異常症ケーススタディ 座長 島野仁、斯波真理子 

7) 斯波真理子,我が国に於ける原発性脂質異常症の疫学と臨床 : 厚労省原発性脂質異常症研

究班の活動とその成果，脂質領域公開シンポジウム，招待講演，2022 年 9月 8日，東京 

8) 高瀬 暁, 石浦 浩之, 高木 祐吾, 佐渡 円香, 小松 なぎさ, 田中 督記, 高梨 幹生, 李 

騁騁, 石 セイセン, 飯塚 陽子, 辻 省次, 門脇 孝, 山内 敏正, 岡崎 佐智子, 岡崎 啓明 

(座長: 斯波 真理子, 島野 仁, コメンテーター: 高橋 学)：原発性脂質異常症調査研究班

共催:行列のできる診療所第 2弾:脂質異常症難病ケーススタディ FHBL複合ヘテロ接合体

診断症例から考察する原発性低脂血症における遺伝子解析・家系解析の意義について, 第

54回日本動脈硬化学会総会・学術集会, 2022 年 7月 23日～24日 

9) 岡崎啓明：市民公開講座「トリグリセライドに関連した難病について」第 22回動脈硬化教

育フォーラム（2022年 2月 6日 東京） 

10)岡崎啓明：「高 HDL・低 LDL血症」2022 年 2 月 10日 ドクターサロン ラジオ NIKKEI

（於：東京） 

11)岡崎啓明：「生活習慣病から指定難病まで：脂質と動脈硬化の未解決課題への取り組み」

2022年 4月 20日 第 186回東京脂質談話会（於：東京） 

12)多田隼人：原発性脂質異常症難病に対する遺伝学的検査について JAS脂質代謝部会セ

ミナー Oct 5, 2023（東京） 

13)多田隼人：厚生労働科学研究費補助金難治性疾患政策研究事業原発性脂質異常症調査研究

班の取り組みについて FH Awareness Day セミナー2023 Oct 29, 2023（高松） 

 

（和文論文） 

1) 若林徹治, 高橋学, 岡崎啓明：低脂血症の診断と治療 動脈硬化性疾患予防のための脂質異常

症診療ガイド 2023 年版「3 アポ B 含有リポ蛋白が減少する遺伝病」項. 日本動脈硬化学会

（編）： 動脈硬化性疾患予防のための脂質異常症診療ガイド 2023 年版 低脂血症の診断と治療. 
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日本動脈硬化学会, 2023 

 

（英文論文） 

1) Tada H, Kurashina T, Ogura M, Takegami M, Miyamoto Y, Arai H, Harada-Shiba M and 

Ishibashi S. Prospective Registry Study of Primary Dyslipidemia (PROLIPID): 

Rationale and Study Design. J Atheroscler Thromb. 2022;29:953-969. 

2) Sasaki K, Tada H, Kawashiri MA, Ito T. Case report: Unusual coexistence between 

familial hypercholesterolemia and familial hypobetalipoproteinemia. Front 

Cardiovasc Med. 2022 Aug 8;9:942772 

3) Kudo T, Sasaki K, Tada H. Familial hypobetalipoproteinemia caused by homozygous 

loss-of-function mutations in PCSK9: A case report. J Clin Lipidol. 2022 Sep-

Oct;16(5):596-600 

4) Bredefeld C, Hussain MM, Averna M, Black DD, Brin MF, Burnett JR, Charrière S, 

Cuerq C, Davidson NO, Deckelbaum RJ, Goldberg IJ, Granot E, Hegele RA, Ishibashi 

S, Karmally W, Levy E, Moulin P, Okazaki H, Poinsot P, Rader DJ, Takahashi M, 

Tarugi P, Traber MG, Filippo MD, Peretti N. Guidance for the diagnosis and 

treatment of hypolipidemia disorders. J Clin Lipidol. 2022 Sep 29;S1933-

2874(22)00253-7. 
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資料 40 移行期医療に関する疾患啓発（学会等講演・和文論文・英文論文） 

（学会等講演） 

1) 岡崎 佐智子、高瀬 暁、久保田 みどり、田中 督記、高梨 幹生、飯塚 陽子、柳元 伸太郎、山

内 敏正、岡崎 啓明：「若年成人の高コレステロール血症の診断と治療〜生涯 LDL-C 負荷の低

減のために〜」（シンポジウム 15：ライフステージと動脈硬化〜シームレスな治療のために〜）第

55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2023 年 7 月 8-9 日栃木県宇都宮市） 

2) 岡崎 啓明：「脂質異常症の基本と薬剤ターゲット」（臨床内分泌代謝入門(ABC)）第 33 回臨床内

分泌代謝 Update（2023 年 11 月 4 日東京） 

3) 岡崎 啓明：「入学時・雇入時健診：若年高 LDL-C 血症は家族性高コレステロール血症ハイリスク」

（シンポジウム：健診データの解析から得られる最新の知見とエビデンス〜LDL コレステロールと

動脈硬化〜）第 37 回日本小児脂質研究会（2023 年 12 月 3 日北九州市） 

4) 岡崎 啓明：「成人家族性高コレステロール血症診療ガイドライン 2022 の 改訂のポイント」2023

年 1 月 26 日 家族性高コレステロール血症と動脈硬化性疾患予防の新ガイドラインの啓発講演

会（於：東京） 

5) 岡崎 啓明：「糖尿病患者さんの脂質異常症〜診療のピットフォール〜」2023 年 3 月 14 日 Tokyo 

Diabetes Web Lecture ～糖尿病×動脈硬化～（於：Web） 

6) 岡崎 啓明：「若年成人の LDL-C 健診〜生涯コレステロールリスクの軽減のために〜」2023 年 4

月 10 日家族性高コレステロール血症ユニバーサルスクリーニングに 関 す る 啓 発 セミナ ー

（主催：日本動脈硬化学会）（於：Web） 

7) 岡崎 啓明：「若年期からのコレステロール管理〜遺伝学から見えてきた LDL-C の the lower, the 

earlier, the better〜」2023 年 5 月 25 日 第 10 回 SHATS 談話会（於：栃木、Web） 

8) 岡崎 啓明：「FH スクリーニング〜小児・若年成人期の LDL-C 健診のすすめ〜」2023 年 8 月 20

日「家族性高コレステロール血症 カスケードスクリーニングおよび遺伝学的検査に関する啓発」

日本動脈硬化学会（於：Web、東京） 

9) 岡崎 啓明：「若年成人の LDL-C 健診〜生涯コレステロールリスクの軽減のために〜」2023 年 10

月 17 日「家族性高コレステロール血症 ユニバーサルスクリーニングに関する啓発セミナー」日本

動脈硬化学会（於：Web） 

10) 岡崎 啓明：「Lipid x years：脂質管理のパラダイムシフト」2023 年 11 月 30 日 Total Management 

Expert Meeting（於：Web） 

11) 岡崎 啓明：「FH スクリーニングと早期診断治療について」2023 年 12 月 12 日 FH Academy 2023

（家族性高コレステロール血症 診断・治療 医学教育プログラム）（於：大阪） 

12) 岡崎佐智子：「18 歳は生活習慣の分岐点：健康診断で動脈硬化を防ぐ 」（市民公開講座：動脈硬

化予防：早めの治療で健康長寿！）第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2023 年 7 月 8-9

日 Web） 

13) 岡崎佐智子：「若年成人からの健康診断で動脈硬化予防：生活習慣病から遺伝病まで」

Metabolism Science Seminar（2023 年 10 月 2 日 Web） 

14) 小倉正恒、「原発性脂質異常症の移行期医療～小児慢性特定疾病制度と成人難病制度の現況

と問題点、また取り組みについて～」、第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会、シンポジウム

15「ライフステージと動脈硬化〜シームレスな治療のために〜」、2023 年７月 9 日（宇都宮市） 

 

（和文論文） 

1) 岡崎啓明：「脂質異常症―高 LDL コレステロール血症」 今日の治療指針 2024 年版. 医学書院. 

2024.01 

2) 岡崎啓明、分担執筆：「臨床力を評価する リアルな内科診療の問題集」（セクション 011, 052, 

073, 086, 105）南江堂. 2023.2 
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3) 岡崎佐智子：「日本人若年者の脂質異常症とその診療方針」Medical Practice 40(1)：87-93, 2023.1 
 

（英文論文） 

1) Harada-Shiba M, Arai H, Ohmura H, Okazaki H, Sugiyama D, Tada H, Dobashi K, 

Matsuki K, Minamino T, Yamashita S, Yokote K. Guidelines for the Diagnosis and 

Treatment of Adult Familial Hypercholesterolemia 2022. J Atheroscler Thromb. 2023 

May 1;30(5):558-586 
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資料 41 その他、脂質異常症の疾患啓発（学会等講演・和文論文・英文論文） 

（学会等講演） 

1) Hiroyuki Daida. Plenary Symposium 5 "Epidemiology" New Era of Pharmacological Therapy for 

Coronary Artery Disease：The role of n-3 polyunsaturated fatty acid for the cardiovascular disease 

prevention; Where are we now? The 19th International Symposium on Atherosclerosis (ISA 2021) 

2) Shizuya Yamashita Novel strategy for prevention of cardiovascular disease by increasing CETP 

and enhancing reverse cholesterol transport (RCT) with probucol  The 19th International 

Symposium on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

3) Masahiro Koseki, Kotaro Kanno, Jiuyang Chang, Ayami Saga, Takeshi Okada, Hiroyasu Inui, 

Katsunao Tanaka, Takashi Omatsu, Tomoaki Higo, Seiko Ide, Shigeyoshi Saito, Yoshiiro Kamada, 

Tohru Ohama, Makoto Nishida, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakata.   Steatohepatitis-related 

atherosclerosis and/or cardiomyopathy in a rodent model The 19th International Symposium on 

Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

4) Tetsuo Shoji, The CACHE Investigators Association of kidney function with levels of serum 

lathosterol and campesterol: The CACHE study CKD analysis The 19th International Symposium 

on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

5) Takeshi Matsumura, Yasushi Ishigaki, Tomoko Nakagami, Tetsuo Shoji, The CACHE Investigators 

Relationship between diabetes and serum lathosterol and campesterol levels: The CACHE study 

DM analysis The 19th International Symposium on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

6) Kotaro Kanno, Masahiro Koseki, Ayami Saga, Hiroyasu Inui, Takeshi Okada, Takashi Omatsu, 

Katsunao Tanaka, Tohru Ohama, Makoto Nishida, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakata 

Cholesterol-dominant steatohepatitis was accompanied with cardiac inflammation and dysfunction, 

which were suppressed by pemafibrate The 19th International Symposium on Atherosclerosis 

(October 24-27, 2021, Kyoto) 

7) Koutaro Yokote, Shizuya Yamashita, Hidenori Arai, Eiichi Araki, Mitsunori Matsushita,Toshiaki 

Nojima, Hideki Suganami, Shun Ishibashi Effects of pemafibrate, a selective PPARα modulator 

(SPPARMα), on neutrophil-lymphocyte ratio (NLR): a pooled-analysis from 6 randomized, double-

blind, placebo-controlled trials The 19th International Symposium on Atherosclerosis (October 

24-27, 2021, Kyoto) 

8) Yutaka Ishibashi, The CACHE Investigators The values of cholesterol synthesis and absorption 

markers in Japanese healthy subjects: CACHE study HEALTHY analysis The 19th International 

Symposium on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

9) Daisaku Masuda, Shizuya Yamashita, Katsunao Tanaka, Takeshi Okada, Masahiro Koseki, Makoto 

Nishida, Kenta Mori, Tatsurou Ishida, Ken-ichi Hirata  Usefulness of apolipoprotein B-48 

concentration measurement in ischemic heart disease screening for cases without classical 

coronary risk factors The 19th International Symposium on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, 

Kyoto) 

10) Daisaku Masuda, Hiroyuki Hanada, Koushi Sako, Makoto Abe, Shohei Yoshima, Ryosuke Muraki, 

Shunsuke Tamaki, Ryu Shutta, Yoshiyuki Nagai, Shizuya Yamashita Usefulness of non-HDL-

Cholesterol minus direct LDL cholesterol concentration (non-HDL-CdLDL-C) calculation in 

estimating remnant cholesterol levels The 19th International Symposium on Atherosclerosis 

(October 24-27, 2021, Kyoto) 

11) Shun Ishibashi, Hidenori Arai, Koutaro Yokote, Eiichi Araki, Mitsunori Matsushita, Toshiaki Nojima, 

Hideki Suganami, Shizuya Yamashita Effects of pemafibrate, a selective PPARα modulator 

(SPPARMα), on serum levels of remnant lipoprotein cholesterol (RemL-C): a pooled-analysis from 

4 randomized, double-blind, placebocontrolled trials The 19th International Symposium on 
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Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

12) Tetsuya Matoba, Yusuke Akiyama, Hiroshi Yoshida, Kazuhiko Kotani, Tetsuo Shoji, The Cache 

Investigators Associations of serum levels of cholesterol synthesis and absorption markers and 

the presence of cardiovascular diseases: The CACHE study CVD analysis The 19th International 

Symposium on Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

13) Ayami Saga, Masahiro Koseki, Kotaro Kanno, Jiuyang Chang, Katsunao Tanaka, Takashi Omatsu, 

Sae Nishihara, Masumi Asaji, Takeshi Okada, Yoshihiro Kamada, Yinghong Zhu, Hiroyasu Inui, Tohru 

Ohama, Makoto Nishida, Shizuya Yamashita, Yasushi Sakata  7-ketocholesterol exacerbates 

psoriasis-like dermatitis in diet-induced steatosis mice The 19th International Symposium on 

Atherosclerosis (October 24-27, 2021, Kyoto) 

14) Hiroyasu Inui, Makoto Nishida, Masumi Asaji, Ayami Saga, Kotaro Kanno, Jiuyang Chang,  Yinghong 

Zhu, Takeshi Okada, Katsunao Tanaka, Tohru Ohama, Masahiro Koseki, Shizuya Yamashita, Yasushi 

Sakata XCR1+ dendritic cell-Induced CD4+ T helper-1 activation leads to exacerbation of 

remodeling after myocardial infarction The 19th International Symposium on Atherosclerosis 

(October 24-27, 2021, Kyoto) 

15) Shohei Yoshima, Shunsuke Tamaki, Yoshiyuki Nagai, Ryu Shutta, Daisaku Masuda, Ryosuke Muraki, 

Makoto Abe, Koji Sako, Shizuya Yamashita, Masahiro Seo, Takahisa Yamada,  Akito Nakagawa, 

Yoshio Yasumura, Yusuke Nakagawa, Masamichi Yano, Takaharu Hayashi, Shungo Hikoso, Yohei 

Sotomi, Yasushi Sakata; the OCVC-Heart Failure Investigators The Systemic Inflammation-based 

Glasgow Prognostic Score Predicts Prognosis in Acute Decompensated Heart Failure Patients 

With Preserved Left Ventricular Ejection Fraction:  AHA Scientific Sessions 2021 (November 13-

15,2021, On-demand) 

16) Shunsuke Tamaki, Yoshiyuki Nagai, Ryu Shutta, Daisaku Masuda, Ryosuke Muraki, Shohei 

Yoshima,Makoto Abe, Koji Sako, Shizuya Yamashita, Masahiro Seo, TakahisaYamada, Akito 

Nakagawa, Yoshio Yasumura, Yusuke Nakagawa, Masamichi Yano, Takaharu Hayashi, Shungo 

Hikoso, Yohei Sotomi, Yasushi Sakata, the OCVC-Heart Failure Investigators The combination of 

the neutrophil-to-lymphocyte and platelet-to-lymphocyte ratios as a novel predictor of cardiac 

death in acute decompensated heart failure patients with preserved left ventricular ejection 

fraction: a multicenter study AHA Scientific Sessions 2021 (November 13-15,2021, On-demand) 

17) 横手幸太郎（Web 講演） 糖尿病における脂質異常症管理のエッセンス．日本糖尿病学会中国

四国地方会第 59 回総会 イブニングセミナー1．2021.10.22, 千葉（岡山） 

18) 横手幸太郎（講演） 糖尿病患者における脂質管理の重要性と心血管リスク因子の包括的マネジ

メント．第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 シンポジウム 10. 2021.10.24, 京都 

19) 横手幸太郎（Web 講演） 臨床研究から考える糖尿病の動脈硬化と予防． 

第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 シンポジウム 10. 2021.10.24, 千葉（京都） 

20) 大村寛敏. シンポジウム 1 動脈硬化性疾患予防ガイドライン 2022 の方向性-改訂へ向けたトピ

ックス：高リスク病態を合併する冠動脈疾患におけるアテローム硬化性心血管疾患(ASCVD)抑制

のために薬物療法．第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会（2021.10） 

21) 上條香織,渡邊佳孝,渡邊常樹,日比野聡,高柳隆章,渡邉修一郎,阿部祥英,土橋一重  ステロイド

感受性ネフローゼ症候群における血清レブチン値の推移に関する検討 第 56 回日本小児腎臓病

学会 7/9-10/2021 高知市 

22) 阿部祥英,上條香織,渡邊佳孝,渡邉修一郎,土橋一重  小児ネフローゼ症候群における血清アデ

ィポネクチン増加の誘因に関する検討 第 35 回日本小児脂質研究会 11/19-20/2021 東京

（WEB） 

23) 増田大作 「日本人におけるリポ蛋白プロファイルの変化をふまえた心血管イベント残余リスクに

対する介入の重要性」ランチョンセミナー１、第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会(2021 年
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10 月 23-24 日、国立京都国際会館&web) 

24) 増田大作 「脂質異常症」専門薬剤師認定取得のための薬物療法集中講義、一般社団法人日本

医療薬学会(2021 年 10 月 11 日収録、web 配信） 

25) 小倉正恒（座長）．Moderated Poster Session 2: 原発性脂質異常症．第 53 回日本動脈硬化学会

総会・学術集会 2021 年 10 月 23 日．京都府京都市（現地開催＋WEB 配信） 

26) 増田大作、山下静也、田中克尚、岡田健志、小関正博、西田 誠、森 健太、石田達郎、平田健

一  古典的冠疾患リスクを有さない症例に対する虚血性心疾患スクリーニングにおけるアポリポ

タンパク質 B-48 濃度測定の有用性 第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会(2021 年 10 月

23-24 日、国立京都国際会館&web) 

27) 増田大作、花田浩之、山下静也 レムナントコレステロール値の推測における non-HDL コレステ

ロール−直接法LDLコレステロール濃度算定の有用性の検討 第53 回日本動脈硬化学会総会・

学術集会(2021 年 10 月 23-24 日、国立京都国際会館&web) 

28) 乾 洋勉、西田 誠、朝治真澄、嵯峨礼美、冠野昴太郎、常 久洋、朱 頴竑、岡田健志、田中克

尚、大濱 透、小関正博、山下静也、坂田泰史 心筋梗塞後に活性化した XCR1+樹状細胞による

Th1 の誘導がリモデリングの増悪につながる 第 53 回日本動脈硬化学会総会・学術集会(2021

年 10 月 23-24 日、国立京都国際会館&web) 
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日 

62) 代田浩之. 第 40 回大島賞受賞講演「粥状硬化退縮・安定化そして心事故抑制：循環器内科から

の動脈硬化研究を振り返って」2023.7.9 第 55 回日本動脈硬化学会総会・学術集会 

63) 岡崎佐智子：「脂質代謝内科医の視点で考える治療戦略」（ダイバーシティ委員会企画：この症例、
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74) 吉田博．スポンサードシンポジウム：実装！心血管リスクファクターのトータルマネジメント．残余リ
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の医師向け情報番組) 2023 年 4 月 20 日  

2) スタチンの薬物相互作用 回答者 佐藤加代子 聞き手 池脇克則 ドクターサロン(ラジオNIKKEI
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24) 吉田博．悪玉善玉 コレステロールの新常識．夕刊フジ、2023 年 11 月 
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資料42 家族性高コレステロール血症診療ガイドライン2022:成人版 
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資料43 家族性高コレステロール血症診療ガイドライン2022:小児版 
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資料44 英文総説「原発性脂質異常症における移行期医療」 
 
Title: Transitional Medicine of Intractable Primary Dyslipidemias in Japan 

 

Running Title: Transition of dyslipidemia 

 

Masatsune Ogura 1), Sachiko Okazaki 2), Hiroaki Okazaki 3), Hayato Tada 4),  

Kazushige Dobashi 5), Kimitoshi Nakamura 6), Keiji Matsunaga 7), Takashi Miida 8), Tetsuo Minamino 7), 

Shinji Yokoyama 9), and Mariko Harada-Shiba 10)  

 

On behalf of the Committee on Primary Dyslipidemia under the Research Program on Rare and 

Intractable Disease of the Ministry of Health, Labour and Welfare of Japan. 

Mariko Harada-Shiba, Shinji Yokoyama, Hitoshi Shimano, Koutaro Yokote, Hideaki Bujo, Shizuya 

Yamashita, Kazuhisa Tsukamoto, Katsunori Ikewaki, Takanari Gotoda, Kazushige Dobashi, Misa 

Takegami, Yoshiki Sekijima, Yasushi Ishigaki, Hiroaki Okazaki, Atsushi Nohara, Shingo Koyama, Kyoko 

Inagaki, Koh Ono, Masahiro Koseki, Hiroyuki Daida, Manabu Takahashi, Kimitoshi Nakamura, Takashi 

Miida, Masa-Aki Kawashiri, Tetsuo Minamino, Sachiko Okazaki, Hayato Tada, Jun Wada, Masatsune 

Ogura, Hiroshi Yoshida, Yu Kataoka, Tomohiro Fujisaka, Tetsuji Wakabayashi, Hirotoshi Ohmura, Mika 

Hori, Kota Matsuki, Masashi Yamamoto, Yasuo Takeuchi, Atsuko Nakatsuka, Daisaku Masuda, Satoshi 

Hirayama, Masayuki Kuroda, Takashi Yamaguchi, Hiroshi Okada, Manabu Minami, Hisashi Makino, 

Masaki Matsubara, Sayaka Funabashi, Keiko Goto, Masaaki Hoshiga, Shinpei Fujioka, Kayoko Sato, 

Daisuke Shishikura, Yasuaki Takeji.  
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5) Department of Pediatrics, School of Medicine, University of Yamanashi, Yamanashi, Japan 

6) Department of Pediatrics, Faculty of Life Sciences, Kumamoto University, Kumamoto, Japan 
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Masatsune Ogura, Department of Clinical Laboratory Technology, Faculty of Medical Science, Juntendo 
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資料45 班会議会議次第（全6回） 
 

 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

班会議（令和 3 年 7 月 22 日（木・祝））会議次第 

 

班会議（令和 3 年 7 月 22 日（木・祝）会議次第 

 

日時：令和 3 年 7 月 22 日（木・祝）午前 9 時から 12 時 30 分 

場所：Webex を用いた WEB 会議 

参加人数：46 名（狩谷 哲芳先生、武田  真治先生含む）  

 

＊斯波班長ご挨拶  

＊新班員ご紹介  

０.  第 2 回 班会議日程について  

１．基本的戦略（本研究班の位置づけ）  

２．全担当疾患のレジストリシステム構築（PROLIPID の拡充） 

３．指定難病患者及び小児慢性特定疾病児童等データベースの第三者利用  

４．班独自のホームページの作成・公開  

５．全担当疾患の総説の執筆と公開  

６．患者向けの療養上の注意点等のまとめと班 HP での公開  

７．関連学会シンポジウム等での疾患啓発の実施  

8．診断・治療に必須だが未保険収載または効能追加が望ましい項目の明確化  

9．小児成人移行期医療の課題の明確化と対策  

10． FH の新しい治療をめぐる諸問題  

11． FH の新しい診断基準・診療ガイドライン作成  

12． FH ホモ接合体の臨床個人調査票に関する論点  

12-2. FH ホモ接合体以外の臨個票に関する論点  

13． FH のスクリーニングのあり方に関する研究  

14．AMED との連携、国際協調など  

15. 遺伝学的検査（パネル解析開発）  

16. 病原性遺伝子変異情報の収集  

17. 診療ガイドラインの策定  

18. 家族性低 β リポタンパク血症（FHBL）1(ホモ接合体) 

アポ A1 欠損症難病指定に向けて  

* まとめ  

班会議（令和 4 年 1 月 10 日（月・祝））会議次第  

 

日時：（令和 4 年 1 月 10 日（月・祝））午前 9 時から 12 時 30 分 

場所：Webex を用いた WEB 会議 

参加人数：49 名（見込み）  

 

＊斯波班長ご挨拶  

０.  令和 4 年度第 1 回 班会議日程について  

１．基本的戦略（本研究班の位置づけ）  

２．全担当疾患のレジストリシステム構築（PROLIPID の拡充） 

３．指定難病患者及び小児慢性特定疾病児童等データベースの第三者利用  

４．班独自のホームページの作成・公開  

５．全担当疾患の総説の執筆と公開  

６．患者向けの療養上の注意点等のまとめと班 HP での公開  

７．関連学会シンポジウム等での疾患啓発の実施  

8．診断・治療に必須だが未保険収載または効能追加が望ましい項目の明確化  

9．小児成人移行期医療の課題の明確化と対策  

10． FH の新しい治療をめぐる諸問題  

11． FH の新しい診断基準・診療ガイドライン作成  

12． FH ホモ接合体の臨床個人調査票に関する論点  

12-2. FH ホモ接合体以外の臨個票に関する論点  

13． FH のスクリーニングのあり方に関する研究  

14．AMED との連携、国際協調など  

15. 遺伝学的検査（パネル解析開発）  

16. 病原性遺伝子変異情報の収集  

17. 診療ガイドラインの策定  

18. 家族性低 β リポタンパク血症（FHBL）1(ホモ接合体) 

19. 令和 3 年度 難治性疾患政策研究班意見交換会情報共有  

アポ A1 欠損症難病指定に向けて  

* まとめ  

班会議（令和4年7月18日（月・祝）会議次第 
 
日時：令和4年7月18日（月・祝）午後1時30分から午後5時 
場所：Zoomを用いたWEB会議 
参加人数：43名（高橋 友香里先生、武村 真治先生含む） 
 
＊斯波班長ご挨拶 
＊＊新班員ご挨拶 
０.  次回 令和4年度 第2回 班会議日程について 
１．基本的戦略（本研究班の位置づけ） 
２．全担当疾患のレジストリシステム構築（PROLIPIDの拡充） 
３．指定難病患者及び小児慢性特定疾病児童等データベースの第三者利用 
４．班独自のホームページの作成・公開 
５．全担当疾患の総説の執筆と公開 
６．患者向けの療養上の注意点等のまとめと班HPでの公開 
７．関連学会シンポジウム等での疾患啓発の実施 
８．診断・治療に必須だが未保険収載または効能追加が望ましい項目の明確化 
９. 小児成人移行期医療の課題の明確化と対策 
１０. 令和4年度 難治性疾患政策研究班意見交換会（令和4年4月27日開催）情報共有 
１１. 家族性低βリポタンパク血症（FHBL）1(ホモ接合体) 
アポA1欠損症難病指定に向けて 
１２. FHの新しい治療をめぐる諸問題 
１３. FHの新しい診断基準・診療ガイドライン作成 
１４. FHホモ接合体以外の臨個票に関する論点 
１５. FHのスクリーニングのあり方に関する研究 
１６. AMEDとの連携、国際協調など 
１７. 遺伝学的検査（考え方・定義） 
１８. 病原性遺伝子変異情報の収集 
１９. 妊婦に対するスタチン(FDAの方針転換） 
２０. HoFHに対するエビナクマブ治験に関して 
* まとめ 
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班会議（令和5年7月17日（月・祝））会議次第 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
班会議（令和6年1月8日（月・祝））会議次第 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

班会議（令和5年1月9日（月・祝））会議次第 
 
日時：（令和5年1月9日（月・祝））午前9時から12時30分 
場所：zoomを用いたWEB会議 
参加人数：43名 
 
＊斯波班長ご挨拶 
０.  次回 令和5年度 第1回 班会議日程について 
１．基本的戦略（本研究班の位置づけ） 
２．全担当疾患のレジストリシステム構築（PROLIPIDの拡充） 
３．指定難病患者及び小児慢性特定疾病児童等データベースの第三者利用 
４．班独自のホームページの作成・公開 
５．全担当疾患の総説の執筆と公開 
６．難病情報センターHP 患者向け（病気の解説）およびFAQ更新 
７．関連学会シンポジウム等での疾患啓発の実施 
８．診断・治療に必須だが未保険収載または効能追加が望ましい項目の明確化 
９. 小児成人移行期医療の課題の明確化と対策 
１０.家族性低βリポタンパク血症（FHBL）1(ホモ接合体) 
アポA1欠損症難病指定に向けて 
１１. FHの新しい治療をめぐる諸問題 
１２. FHの新しい診断基準・診療ガイドライン作成 
１３. FHホモ接合体以外の臨個票に関する論点 
１４. FHのスクリーニングのあり方に関する研究 
１５. AMEDとの連携、国際協調など 
１６. 遺伝学的検査（考え方・定義） 
１７. 病原性遺伝子変異情報の収集 
１８. 妊婦に対するスタチン(FDAの方針転換） 
１９. HoFHに対するエビナクマブ治験に関して 
* まとめ 
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別紙４                                                                                          
                                                                                   
                                                                                                 

研究成果の刊行に関する一覧表 
                                                                                          
      書籍                                                                                       
 

 著者氏名  論文タイトル名 書籍全体の 
 編集者名 

 書 籍 名 出版社名  出版地 出版年  ページ 

岡崎啓明 家族性高コレステ
ロール血症 

斯波真理子 内科 株式会社
南江堂 

東京 2021 944 - 94
8 

岡崎啓明 スタチンによる筋
症状: N-of-1試験
からわかったこと
 〜ノセボ効果の
見える化により、
研究参加者の多く
がスタチン再開〜 

門脇 孝 The Mainichi
 Medical Jou
rnal 

毎日出版 東京 2021 116 

塚本和久 発展する脂質異常
症治療 ― 現状と
課題 

山道信毅 Medical Prac
tice 

文光堂 東京 2021 219-225 

塚本和久 脂質異常症―高LD
Lコレステロール
血症 

福井次矢、
高木誠、小
室一成 

今日の治療指
針 

医学書院 東京 2021 774-777 

塚本和久 高LDLコレステロ
ール血症 私の治
療 

猿田享男、
北村惣一郎 

日本医事新報 日本医事
新報社 

東京 2021 42-43 

土橋一重 治療法の再整理と
アップデートのた
めに 専門家によ
る私の治療 家族
性高コレステロー
ル血症（小児） 

猿田享男、
北村惣一郎 

日本医事新報 日本医事
新報社 

東京 2021 43-44 

小倉正恒 家族性高コレステ
ロール血症ヘテロ
接合体の治療 

斯波真理子 カレントテラ
ピー 

LifeMedi
com 

東京 2021 22-27 

小倉正恒 RNAi治療薬inclis
iranによるPCSK9
阻害 

原 眞純 糖尿病・内分
泌代謝科 

科学評論
社 

東京 2021 318-324 

小倉正恒 脂質異常症の問
診・身体所見と臨
床検査 

横手幸太郎 日本医師会雑
誌 
 

 

 

 

 

 

 

日本医師
会 

東京 2021 275－276 

小倉正恒 角膜輪、皮膚黄色
腫の写真/アキレ
ス腱肥厚の肉眼的
所見とX線像・超音
波画像 

横手幸太郎 日本医師会雑
誌 

日本医師
会 

東京 2021 275－276 
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山下静也 脂質異常症用薬 松澤佑次、
永井良三、
伊藤貞嘉、
松原和夫 

治療薬UP-TO-
DATE 2021 

メディカ
ルビュー
社 

東京 2021 350－362 

山下静也 2020年度日本内科
学会生涯教育講演
会 Cセッション
 脂質異常症の検
査と治療の最前線 

矢冨 裕 日本内科学会
雑誌 

日本内科
学会 

東京 2021 546-555 

山下静也 リポタンパク代謝
とその調節機構 

横手幸太郎 日本医師会雑
誌 

日本医師
会 

東京 2021 268-271 

山下静也 ここまで到達した
高コレステロール
血症の治療ー家族
性高コレステロー
ル血症の診断と問
題点 

斯波真理子 カレントテラ
ピー 

LifeMedi
com 

東京 2021 813-819 

斯 波 真 理
子 

LDLR（関連疾患：家
族性高コレステロ
ール血症） 

斯波真理子 小児科診療 診断と治
療社 

東京 2021 1540-154
4 

斯 波 真 理
子 

家族性高コレステ
ロール血症 

横手幸太郎 日本医師会雑
誌 

日本医師
会 

東京 2021 277-279 

斯 波 真 理
子 

小児家族性高コレ
ステロール血症の
治療 

斯波真理子 カレントテラ
ピー 

LifeMedi
com 

東京 2021 34-38 

関島良樹 脳腱黄色腫症 関島良樹 新薬と臨床 新薬と臨
床社 

東京 2021 44-50 

塚本和久 難治性高トリグリ
セライド血症 

斯波真理子 カレントテラ
ピー 

LifeMedi
com 

東京 2021 860-864 

岡崎啓明 原発性高カイロミ
クロン血症 

斯波真理子 内科 株式会社
南江堂 

東京 2021 949-953 

斯 波 真 理
子 

脂質異常症に対す
る新規薬剤の開発
状況 

 医学と薬学 自然科学
社 

東京 2022 Vol.79 1
293-1298 

松木恒太，
斯 波 真 理
子 

家族性高コレステ
ロール血症診療の
Update 

中村 治雄 Progress in 
Medicine 

ライフ・
サイエン
ス 

東京 2022 47(855)-
52(860) 

斯 波 真 理
子 

家族性高コレステ
ロール血症 

金田安史 遺伝子医学 メディカ
ルドゥ 

東京 2022 78-84 

斯 波 真 理
子 

循環器疾患領域 花房 規男 日本アフェレ
シス学会雑誌 

日本アフ
ェレシス
学会 

東京 2022 177-181 

斯 波 真 理
子 

PCSK9阻害薬 永田 真 臨牀と研究別
冊 

大道学館 東京 2022 22-26 
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斯 波 真 理
子 

家族性高コレステ
ロール血症 遺伝
が絡み、子どもの
頃から進行早めに
動脈硬化の抑制を 

 受けたい医療
2022年版 

読売新聞
社 

東京 2022 64-65 

塚本和久 エゼチミブ 古山 正史 臨床と研究 大道学館 東京 2022 17-21 

関口徹、塚
本和久 

動脈硬化の危険因
子には何があるか
 頸動脈病変の臨
床 

 カレントテラ
ピー 

ライフメ
ディコム 

東京 2022 645-649 

塚本和久 動脈硬化性疾患予
防ガイドラインの
概要 

 医学と薬学 自然科学
社 

東京 2022 1267-127
3 

塚本和久、
寺本民生 

脂質異常症（高脂
血症） 

西崎泰弘 健診・人間ド
ックハンドブ
ック 

中外医学
社 

東京 2022 79-89 

塚本和久 脂質代謝総論 矢﨑義雄、
小室一成 

朝倉内科学 
第12版 

朝倉書店 東京 2022 427-433 

荒川純子、
池脇克則 

脂質異常症―高 L
DL‒C，高 non‒H
DL‒C，低 HDL‒
C，高 TG 血症と
腎障害 

 腎と透析 東京医学
社 

東京 2022 866-69 

荒川純子、
池脇克則 

併存疾患のない中
性脂肪低値を放置
してもよいか? 

 日本医事新報 日本医事
新報社 

東京 2022 53-4 

多田隼人 家族性高コレステ
ロール血症（FH）
遺伝子診療の進歩 

 Medical Scie
nce Digest 

ニュー・
サイエン
ス社 

東京 2022 7-10 

多田隼人 家族性高コレステ
ロール血症に対す
る包括的リスク管
理 

 医学と薬学 自然科学
社 

東京 2022 1－8 

山下静也 脂質異常症 門脇 孝、
小室一成、
宮地良樹 

日常診療に活
かす診療ガイ
ドラインUP-
TO-DATE 20
22-2023 

メデイカ
ルレビュ
ー社 

東京 2022 409-416 

山下静也 脂質異常症  脳・心・腎・血
管疾患 クリ
ニカル・トラ
イアル Ann
ual Overvie
w 2022 

臨床研究
適正評価
教育機構
（J-CLE
AR） 

東京 2022 37-47 

山下静也 アンコール放送 
徹底対策！  動脈
硬化 もしかして
あなたも？  家族
性高コレステロー
ル血症 

 きょうの健康
2022年3月号 

N H K 出
版 

東京 2022 92-93 
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土橋一重 小児FH診療の進
歩 

 Medical Scie
nce Digest 

ニュー・
サイエン
ス社 

東京 2022 284-287 

小倉正恒 FHホモ接合体診
療の進歩 

 Medical Scie
nce Digest 

ニュー・
サイエン
ス社 

東京 2022 20-23 

岡崎啓明 PCSK9阻害薬に
よる高コレステロ
ール血症治療 

 診断と治療 診断と治
療社 

東京 2022 10－16 

石垣 泰 脂質異常症の管理
 高トリグリセリ
ド血症 

 臨床と研究 大道学館 東京 2022 53-57 

松木恒太、
斯 波 真 理
子 

家族性高コレステ
ロール血症 

 循環器内科 医学書院 東京 2023 94（1）,5
2-58 

松木恒太、
斯 波 真 理
子 

小児家族性高コレ
ステロール血症 

 診断と治療の
Update 

診断と治
療社 

東京 2023 44（1），
11-19 

斯 波 真 理
子，森田英
晃，星賀正
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家族性高コレステ
ロール血症診断の
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大学医学会雑
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大阪医科
薬科大学 
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LDLアフェレシス  診断と治療 診断と治
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東京 2023 111（9）,
123-127 

斯 波 真 理
子，和田郁
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脂質異常症  CLINICAL 
NEUROSCI
ENCE 

中外医学
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東京 2023 41(5):705
-709 

岡崎啓明 脂質異常症―高L
DLコレステロー
ル血症 

 今日の治療指
針 2024年版 

医学書院 東京 2024  

岡崎啓明 知っておくべき !
モノクロな薬たち
(注:モノクローナ
ル抗体の話ですよ
～)】(第1部)あなた
もよく使うモノク
ロな薬たち (非腫
瘍性疾患 ) 高コ
レステロール血症
に使用するモノク
ローナル抗体「エ
ボロクマブ」 

 総合診療 医学書院 東京 2023 33(6):664
-669 

岡崎啓明 コレステロール低
下薬の最新エビデ
ンス 

 糖尿病・内分
泌プラクティ 

創新社 東京 2023 1267-127
3 

岡 崎 佐 智
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日本人若年者の脂
質異常症とその診
療方針 

 Medical Prac
tice 

文光堂 東京 2023 40(1)：87
-93 
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家族性LCAT 欠損
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 vivo 脂肪細胞遺
伝子治療 

 遺伝子治療 株式会社 
エヌ・テ
ィー・エ
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東京 2023 p290-p29
6 

岡崎啓明 フィブラート系
薬、選択的PPARα
モジュレーター 

 臨床雑誌  内
科 

南江堂 東京 2023 131(4): 8
71-875 

岡崎啓明 高TG血症の成因  メディカル・
ビューポイン
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医事出版
社 

東京 2023 44(3):2 

岡崎啓明 臨床力を評価する
 リアルな内科診
療の問題集 

 臨床力を評価
する リアル
な内科診療の
問題集 

南江堂 東京 2023 セクショ
ン011, 0
52, 073, 
086, 105 

若林徹治, 
高橋学, 岡
崎啓明 

低脂血症の診断と
治療 動脈硬化性
疾患予防のための
脂質異常症診療ガ
イド2023年版 

 動脈硬化性疾
患予防のため
の脂質異常症
診療ガイド 2
023年版 低
脂血症の診断
と治療 

日本動脈
硬化学会 

東京 2023  

岡崎啓明 脂質異常症―高L
DLコレステロー
ル血症 

 今日の治療指
針 2024年版 

医学書院 東京 2024  

岡 崎 佐 智
子 

日本人若年者の脂
質異常症とその診
療方針 

 Medical Prac
tice 

文光堂 東京 2023 40(1)：87
-93 

吉田博 動脈硬化性疾患予
防ガイドライン20
22を踏まえた脂質
異常法の検査 

 Medical Prac
tice 

文光堂 東京 2023 40: 33-3
9 

多田隼人 動脈硬化  わかりやすい
内科学第5版 

文光堂 東京 2023 148-156 

多田隼人 遺伝学から動脈硬
化性疾患を考える 

 日本内科学会
雑誌 

日本内科
学会 

東京 2023 第112巻 
第2号 19
4-201 

多田隼人、
高村雅之 

高TG血症  循環器内科 医学書院 東京 2023 94: 10: 4
0-45 
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