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研究要旨 

今期班では前期班（班長：石橋俊）の研究成果を継承しながら、指定難病７疾患（家族性高コレス

テロール血症（FH）ホモ接合体、レシチンコレステロールアシルトランスフェラーゼ（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リポ蛋白血

症）についてそれぞれ疾患担当責任者を決め、全疾患のレジストリ構築、疾患概念のまとめ（日本語

および英語総説の執筆と公開）、診療上の課題の明確化と解決方法の考案（小児慢性特定疾病と成人指

定難病の該当疾患の違い等に起因する小児から成人期への移行期医療に関する課題など）をオールジ

ャパン・学会横断的体制で行い、研究班独自のホームページの開設や患者会等との連携、学会シンポ

ジウムや市民公開講座発表等による情報発信・疾患啓発を実施した。これにより難病患者診断率およ

び受給者数の向上と患者 QOL及び予後の改善が期待できる。 

 班独自のホームページが令和元年 7月に公開され、同時に 7疾患すべての日本語総説も同ホームペ

ージ上に公開された。疫学研究については FH患者及び原発性高カイロミクロン血症患者の現行レジス

トリ（PROLIPID）の登録を進めるとともに他の希少な担当５難病のレジストリ項目の決定、倫理委員

会承認を得た。これにより全指定難病について PROLIPID 研究の登録システムが完成した。FHの診断

基準については 2022年の動脈硬化性疾患予防ガイドライン（日本動脈硬化学会）での公開に向けて斯

波班長を委員長とする作成委員会が構成されており、研究班で実施した研究成果が盛り込まれるなど

連携を実施した。他の６疾患については疾患担当責任者が中心となり、新しい診断基準案が作成され、

令和 2年 2月 1日に日本動脈硬化学会の理事会で承認され、学会承認を得ることができた。また令和

2年度に次期全体改訂の周知があり、難病対策課（難病検討委員会）に提出が完了した。また無βリ

ポタンパク血症の類縁疾患であるが原因遺伝子および遺伝形式が異なる難病である低βリポタンパク

血症１・ホモ接合体、原発性脂質異常症のうち成人指定難病と小児慢性特定疾病の該当疾患が異なる

ために移行期に行き場がなくなるアポリポタンパク A-I欠損症（新規指定難病候補）の診断基準を作

成し、同じく難病検討委員会に提出した。難病の普及啓発については班員が多くの学会で疾患啓発を

実施し、日本語総説を含む情報発信を積極的に実施した。患者の不安軽減の目的のために平成 30年度

と令和元年度に国立循環器病研究センターにおいて「高コレステロール血症患者の集い」を難治性家

族性高コレステロール血症患者会と共催し、アンケート調査を実施し患者のニーズを把握した。 
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A. 研究目的 

1． 診療体制の構築に資する研究 

まず、指定難病である 7 つの原発性脂質異常症

について概要を記す。 

家族性高コレステロール血症（ Familial 

Hypercholesterolemia: FH）（ホモ接合体）は LDL

受容体およびその関連遺伝子の変異を 2 つ以上有

する遺伝病であり、常染色体優性遺伝形式をとる。

ヘテロ接合体が 200 人から 500 人に 1 人存在する

ことから、ホモ接合体患者は 16万人から 100 万人

に 1 人の頻度で認められ、わが国における患者数

は、数百人と推定される。FH ホモ接合体は、生下

時より著明な高 LDLコレステロール（LDL-C）血症

を示し、幼児期より動脈硬化症による冠動脈疾患

や大動脈弁狭窄症、大動脈弁上狭窄症などを引き

起こし、未治療では 30歳まで生きられないことが

多い。多くの脂質異常症治療薬が LDL 受容体の活

性化をその主要機序としているために LDL 受容体

活性が著しく低い FHホモ接合体の治療は困難であ

り、定期的な LDL アフェレシスや LDL 受容体経路

を介さない脂質低下治療薬であるミクロソームト

リ グ リ セ リ ド 転 送 タ ン パ ク （ Microsome 

Triglyceride Transfer Protein: MTP）阻害薬の

投与が必要であるが、治療費が極めて高額である。

ヘテロ接合体はホモ接合体ほどではないものの生

下時からの高 LDL-C 血症による早発性冠動脈疾患

のハイリスク群である。 

レシチンコレステロールアシルトランスフェラ

ーゼ（LCAT）欠損症は、LCAT 遺伝子変異による遺

伝病で常染色体劣性遺伝形式をとる。低 HDL-コレ

ステロール血症のほか、幼少時から進行する腎障

害、角膜混濁により長期にわたり日常生活に高度

の支障をきたす。現在のところ有効な治療法は確

立されていない。 

シトステロール血症は ATP 結合カセットトラン

スポーター（ATP-binding cassette transporter：

ABC）G5 または G8 の遺伝子変異による遺伝病で。

植物ステロールが蓄積することにより高率に早発

性心血管疾患を発症する。幼少期に黄色腫を認め

ることから FH ホモ接合体との鑑別が重要である。 

タンジール病は ABCA1 の遺伝子変異による遺伝

病で常染色体劣性遺伝形式をとる。極端な低 HDL-

コレステロール血症とそれに伴う末梢組織への脂

質沈着、末梢神経障害などをきたし、早発性冠動



脈疾患の発症が生命予後を規定する。 

原発性高カイロミクロン血症は脂質異常症 WHO

分類でのⅠ型およびⅤ型を指し、カイロミクロン

代謝に関与する種々の蛋白の欠損・機能異常を背

景として発症する。例としてリポ蛋白リパーゼ

（Lipoprotein Lipase: LPL）欠損症やアポリポ蛋

白 C-Ⅱ欠損症などの遺伝子変異による遺伝病で常

染色体劣性遺伝形式をとる。高カイロミクロン血

症は急性膵炎のリスクが高く、その発症や重症度

が生命予後を規定する。膵炎の予防のために脂肪

制限が生涯必要で、現在のところ治療法は確立さ

れていない。しかし高カイロミクロン血症患者の

なかでも膵炎を起こさない患者もいれば、重症膵

炎を繰り返す患者もおり、予測することが現時点

では困難である。高カイロミクロン血症は他疾患

や薬剤により生じることもある点、一般検査では

中性脂肪高値の中に含まれることから診断が困難

な点、患者数が稀少である点などから、高カイロ

ミクロン血症と予後の関連は明らかになっていな

い。 

脳腱黄色腫症は CYP27A1 の遺伝子変異による遺

伝病で常染色体劣性遺伝形式をとる。血清コレス

タノールが脳を含む末梢組織に過剰に蓄積するこ

とによって、巨大な黄色腫の出現や認知症、錘体

路症状、精神症状などの神経症状、早発性冠動脈

疾患をきたす。 

無βリポタンパク血症は MTP の遺伝子変異によ

る遺伝病で常染色体劣性遺伝形式をとる。MTPは肝

臓においてリポ蛋白の合成・分泌を担い、腸管で

は脂質の吸収を担うため、極端な低 LDL-コレステ

ロール血症に加え、脂溶性ビタミン（A, D, E, K）

吸収障害の結果、低身長、頻回の下痢、進行性神

経障害、夜盲症などをきたし日常生活への支障を

きたす。 

これら７疾患については、著明な脂質異常症（極

端な高 LDLコレステロール（LDL-C）血症、極端な

高トリグリセライド（TG）血症、極端な低 HDL-C

血症、極端な低脂血症）や黄色腫の出現を契機に

発見されることが多いが、専門家が少なく、また

脂質代謝学そのものが複雑なために非専門家にと

って正確な診断は困難である。そのため速やかな

治療の開始もできず、合併症の発症や生命予後の

悪化につながっている。 

したがって難治性脂質異常症に対する診療体制

の構築は重要課題であると考える。そこで非専門

医が上記のような極端な脂質異常症や黄色腫を呈

する患者に遭遇した場合に専門医に紹介できるシ

ステムづくりや、紹介までの間に可能な検査、疾

患の概要が手軽に理解できる日本語総説や患者へ

の説明資料の作成、海外で脂質難病の診療や研究

を行っている医師・研究者に向けて英文総説の公

開が必要と考えた。 

 

2． 疫学研究（指定難病 7 疾患の予後実態調査

（PROLIPID研究）） 

 本研究事業の中の調査研究の一環として、我が

国の原発性高脂血症のうち、前期班（班長：石橋

俊）では FH（ホモ・ヘテロ接合体含む）、家族性Ⅲ

型高脂血症、高カイロミクロン血症患者の病態お

よび治療実態の調査を行い、登録がスタートして

いたが、今期の斯波班では上記に加えて指定難病

である LCAT欠損症、シトステロール血症、タンジ

ール病、脳腱黄色腫症、無βリポ蛋白血症につい

ても病態および治療実態の調査を行うこととした。

診療の実際や予後の現状、危険因子などについて

把握するとともに、その後前向きに各種イベント

の発生および死亡を追跡することにより、難病患

者におけるイベント発生率・死亡率を明らかにし、

予後改善への貢献、診療ガイドラインの改訂を目

的とする。 

 

3． 難病の普及啓発に関する研究（国際協調も含

む） 

 各疾患の一般医家への啓蒙が不十分なために、

適切な診断と治療が実施されておらず、難病患者

の不安を払しょくできていない現状がある。そこ

で難病患者および難病患者を診療する医療従事者

へ疾患についての啓発を実施し、難病患者の生命

予後及び QOLの改善につなげる必要がある。 

 

4． 診断基準・診療ガイドラインの作成に資する研

究 

 平成 27年 1月に施行された「難病の患者に対す

る医療等に関する法律」に基づき新たに指定難病

を拡大する方向となったため、前期研究班（班長：

石橋俊）ではすでに指定難病であった FHホモ接合

体を除く６疾患について診断基準・重症度分類の

策定を行ったが、複数の疾患で現行の診断基準に

合致しないが遺伝子変異からその疾患と診断され

る症例などが報告され、次期の診断基準や臨床調

査個人票の全面改定時期に備えて改善案を策定し、

学会承認まで得ておく必要がある。 



 特に頻度が比較的高い FHの診断基準について

は明らかに FHのフェノタイプを呈しながら、遺伝

子 診断では LDLR変異も PCSK9-GOF変異を認めな

い患者が 30％以上存在する（Ohta N, Hori M, Ogura 

M, Harada-Shiba M, J Clin Lipidol 2016）。逆に

遺伝子診断で FHと診断できたが、LDL-C値や アキ

レス腱の厚さが診断基準を満たさない患者も日常

診療で経験する。そこで遺伝子診断されたが現行

の診断基準では基準を満たさない患者の頻度や特

徴を明らかにし、次の診断基準作成時に議論すべ

き課題に関する情報を提供することを目的として

研究を実施する。具体的には以下の 3 つの研究を

実施する。 

（1）遺伝子検査により FH と診断された患者にお

ける現行診断基準の蓋然性の検討（国立循環器病

研究センター） 

（2）Young FHコホート研究（東京大学） 

（3）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） 

 

5．小児成人期移行医療（トランジション）の推進

に資する研究 

原発性脂質異常症のうち成人指定難病と小児慢性

特定疾病の該当疾患と分類法が大きく異なってい

る。両制度は基礎となる法律が異なるため、両者

の違い自体は大きな問題ではないが、移行期にス

ムースに小児科から内科へ連携できるか、また小

児科が成人になっても診療すべき疾患か、小児期

から内科が診療すべき疾患なのか等は切実な未解

決課題である。また小児期から診断・治療を実施

することにより、生命予後や QOL が改善する可能

性があるのであれば、小児科医への疾患啓発や連

携も極めて重要である。 

 

B. 研究方法 

1．診療体制の構築に資する研究 

 7 つの指定難病それぞれに対する疾患担当責任

者を決定する。またその疾患担当責任者が中心と

なって日本語版および英語版の総説を執筆し、他

の班員が査読を実施した。また日本語総説などを

全国の非専門医にも読んでいただくために、昨年

度作成した本研究班独自のホームページに掲載し

た。一般医家がアクセスしやすいように難病情報

センターとリンクさせるようにする。 

 

2．疫学研究（指定難病 7 疾患の予後実態調査

（PROLIPID研究）） 

 最終年度である本年度は、担当７疾患すべての

レジストリ項目を決定し、国立循環器病研究セン

ターの倫理委員会から承認を受けた後に後述のシ

ステムに統合、登録サイトをオープンし、新規患

者登録の推進を図った。 

本研究への参加に同意した全国の国公立病院、

大学病院関連施設および日本動脈硬化学会の会員

が所属する医療機関において、研究期間中に来院

した原発性高脂血症患者を登録する前向きコホー

ト研究である。本研究の参加に同意した各研究協

力施設は、各施設の倫理委員会承認後、患者登録

を開始する。協力施設が独自の倫理委員会を有し

ない場合は、所属長の許可を得たうえで自治医科

大学の倫理審査委員会にて審査する。各研究協力

施設の担当者は、本研究への参加について研究対

象者から文書による同意を取得できた患者を登録

する。一部の症例が多い施設に関しては過去に遡

り、症例を登録する。 

 登録は、Electronic Data Captureシステム（以

下、EDC）の一つである Research Electronic Data 

Capture (REDCap)を用いる。（REDCap：米国で NIH

の援助によりヴァンダービルト大学が開発し、ア

カデミアを中心に世界で広く使われているデータ

管理システム。）REDCap 上には個人情報は含まれず、

互いの研究者間に個人情報が漏れることはない。

各研究協力施設の医師は、本研究に該当する患者

が来院した際に、患者を登録し、ベースライン調

査項目（後述）を入力する。EDC上には氏名、住所

など個人を特定する情報は含めず、研究 IDのみを

用いる。患者の氏名、住所および家族などの連絡

先といった個人情報は各研究協力施設の個人情報

担当者が保有し、住民票による追跡を必要とする

場合にのみ研究全体の個人情報担当者からの照会

を行う。過去の患者を本研究に登録する際は、担

当医師が REDCap 登録するか、あるいは REDCap に

登録する項目を CD-R、または USB にて収集し、デ

ータマネジメント担当者が REDCap に情報入れる。 

 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。 

2-3) 測定項目 

1)ベースライン調査…患者イニシャル、生年月日

（重複登録の確認目的）、性別、満年齢、身長、体

重、ウエスト周囲長、血圧、特徴的身体所見の有

無（アキレス腱肥厚、その他の腱黄色腫、結節性

黄色腫、扁平黄色腫、手掌線状黄色腫、発疹性黄

色腫、角膜輪、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、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。 

 

3．難病の普及啓発に関する研究 

 FH ホモ接合体については「難治性家族性高コレ

ステロール血症患者会」と「高コレステロール血

症患者の集い」を共催する。患者会代表による自

身の病気や治療に対する思いの講演や食事療法や

新しい治療法に関する講演、患者と医療従事者の

グループセッションを実施し、患者のニーズを探

るために「集い」に関するアンケート調査を実施

する。 

本研究班の班員および研究協力者は脂質代謝領

域や神経領域のエキスパートであり、かつ各関連

学会において要職に就いているものが多い。した

がって学会等でシンポジウムを企画し、または招

待講演等により、非専門医に対して該当疾患に関

する疾患啓発を実施することが十分可能である。

そこで、そのような機会を生かし、発表や日本語

および英語論文・総説の執筆を積極的に行う。 

特に今年度はアジアをはじめ海外への脂質異常

症難病の疾患啓発を図るため、各疾患担当者が中

心となり、英語総説を執筆する。来年度にかけて、

班員による査読を実施し、日本動脈硬化学会の英

文誌である Journal of Atherosclerosis and 

Thrombosis 誌に invited review articleとして令

和 2 年度中に 7 疾患すべて publish されることを

目指す。 

 

4．診断基準・診療ガイドラインの作成に資する研

究 

 各疾患について、最新の文献や診療情報から疾

患担当責任者を中心に新しい診断基準案やガイド

ライン案を作成し、班会議で議論を行い、日本動

脈硬化学会承認に向けて準備を進める。脳腱黄色

腫症は新しい診断基準及びガイドラインを昨年度

すでに策定し、日本神経学会で承認を得た。 

FH に関する 3 つの研究の方法は以下のとおりで

ある。なお各研究はヒトゲノム・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、それぞれの所属機関における倫理員会で

承認されている。 

（1）国立循環器病研究センターおよび金沢大学で

遺伝子検査により FHと診断された患者における現

行診断基準の蓋然性の検討 

 対象は臨床的に FH を疑われ、当センターで遺伝

子解析をした患者である。FH の診断基準は、2017

年の日本動脈硬化学会の基準（①未治療時の LDL-C

値：180 mg/dL以上、②アキレス腱厚：Xp測定で 9 

mm以上、③FHまたは早発性冠動脈疾患の家族歴）

を用いた。 

（2）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。 

（3）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 30年度からは金沢

大学（川尻剛照（分担者））との共同研究で、小児

予防健診で LDL≧140 mg/dL 以上 10歳小児（24名）

に遺伝子検査を実施した（LDL 受容体、PCSK9、ア

ポ B遺伝子など 21遺伝子を含む遺伝性脂質異常症

網羅的遺伝子解析パネル）。 

 

5．小児成人期移行医療（トランジション）の推進

に資する研究 

 昨年度は成人指定難病と小児慢性特定疾病にお

いて疾患が一致していないことが班内で共有され

た。今年度は上記が原因で、例えば小児慢性特定

疾病であるが成人指定難病でないために移行期に

行き場がなくなってしまうなど、小児成人期移行

時期に患者が不利益を被る可能性について整理し、

その対策を練ることとした。 

 

C&D. 研究結果と考察 

 班独自のホームページ（nanbyo-lipid.com）は

すでに作成が完了し、令和元年 7 月からアクセス



可能とした（資料１）。下記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２）の

とおりである。 

 

1．診療体制の構築に資する研究 

 昨年度、疾患担当責任者を下記のように決定し

た。 

（1） FH ホモ接合体：野原淳 

（2） LCAT欠損症：武城英明、黒田正幸、村野武

義 

（3） シトステロール血症：川尻剛照、多田隼人 

（4） タンジール病：小関正博、山下静也 

（5） 原発性高カイロミクロン血症：後藤田貴也、

岡崎啓明 

（6） 脳腱黄色腫症：関島良樹、小山信吾 

（7） 無βリポ蛋白血症：岡崎啓明、高橋学 

 

 一般医家への疾患啓発の一環として昨年度まで

に各疾患について日本語総説を疾患担当者が中心

となり執筆し、すでに班独自のホームページにア

ップロードされており、PDF ファイルで読むことが

できるようになっている。 

 今年度はアジアをはじめとする海外に脂質難病

について疾患啓発を行う目的で、各疾患について

英文総説を疾患担当者が中心となり執筆した。疾

患担当者以外の班員はそれぞれ割り当てられた 2

疾患の英語総説の査読を担当した。その結果、す

べての疾患について、日本動脈硬化学会の英文誌

Journal of Atherosclerosis and Thrombosis（JAT

誌）に invited review articles として投稿、ア

クセプトされ、早期公開された。各疾患の日本語

総説は（資料３）、英語総説は（資料４）のとお

りである。 

 システマティックレビュー執筆およびレジスト

リ登録項目決定に責任を持つ各疾患担当者の任命

は、本研究班本部（難病診療連携拠点）と各疾患

担当者（医療支援ネットワーク）が協調し、でき

る限り早期に正しい診断ができる難病の医療提供

体制を整える。また班独自の HPによる積極的な情

報発信は上記診療体制に全国の非専門医が容易に

アプローチできる機会を与える。このことは難病

患者診断率および受給者証取得者数の向上に寄与

し、難病法の施策に直接的に反映する。システマ

ティックレビューの英文化と JAT 誌への掲載は海

外の難病を治療している医師への貴重な情報を提

供し、国際貢献および論文引用等、間接的な波及

効果が期待できる。特に JAT 誌（IF：3.876）は、

国内のみならず、アジアからの引用件数が急増し、

Impact Factorも上昇中である。 

 

2．疫学研究（指定難病 7 疾患の予後実態調査

（PROLIPID研究）） 

 現在までに担当７疾患すべての PROLIPIDシステ

ムへのレジストリ項目の追加、EDCシステムの構築、

PROLIPID 研究の変更点に関する倫理委員会への変

更申請がレジストリシステム担当の宮本班員およ

び竹上班員（国立循環器病研究センター）により

提出され、承認された。また症例登録の推進を図

った。 

 令和 3 年３月末時点の登録患者数（FH（ヘテロ

接合体も含む）は 965 例（資料５）と昨年度より

も 378 例増加した。今後は全疾患の登録が可能に

なるため各施設での倫理委員会における迅速審査

申請の依頼がなされた。また今までのプロトコー

ルでは登録時の服薬状況のみが入力されていたが、

新薬の登場や治療概念の変化に伴い、難病の治療

も変化していくことが予想されるため、5 年目と

10 年目に服薬状況を改めて確認し、入力すること

が班会議で決定された。 

 すでに班独自のホームページに PROLIPIDの入り

口もオープンとなったため、より多くの医療機関

からのアクセスや患者登録が期待できる。このこ

とにより、診療の実際や予後の現状、危険因子な

どについてより大きな N 数で把握するとともに、

その後前向きに各種イベントの発生および死亡を

追跡することにより、難病患者におけるイベント

発生率・死亡率を明らかにし、予後改善への貢献、

診療ガイドラインの改訂に寄与することができる。

また患者数が非常に少ない脂質難病のデータベー

スの構築により、実際の診断状況や患者の自覚症

状・多覚的所見が明らかになり、今後の診断基準

や治療指針作成に資することが可能になる。次年

度以降も変研究班が継続するなら、今後の課題と

して、「PROLIPID研究」と「指定難病患者データベ

ースおよび小児慢性特定疾病児童等データベース

の第三者利用に基づいた研究」のすみわけに関す

る議論が不十分であるため、班会議等で議論を深

めていく必要がある。 

 

3．難病の普及啓発に関する研究 

 平成 30年度は多くの班員が指定難病に関する教



育講演やシンポジウム講演、日本動脈硬化学会主

催の FH疾患啓発研修会等で非専門医をはじめとす

る医療従事者に向けてメッセージを発信した。特

に本研究班との共催シンポジウムが日本動脈硬化

学会および日本臨床化学会で企画・開催された。 

 FH ホモ接合体については「難治性家族性高コレ

ステロール血症患者会」と「高コレステロール血

症患者の集い」を共催してきた（資料 5）が、今年

度は新型コロナウイルス感染症の影響で開催を断

念した。来年度、本研究班が継続すれば WEB 形式

を含む患者に安全な方法で実施予定である。 

 

4．診断基準・診療ガイドラインの作成に資する研

究 

 次の全体改訂に向けて新診断基準案を本研究班

で作成し、関連学会で承認を得ておく必要がある

ため、すでに新しい診断基準案を作成し、令和 2

年 2月 1日に日本動脈硬化学会の理事会で承認を

得ていた。なお指定難病のうち脳腱黄色腫症につ

いては、疾患担当責任者である関島班員および小

山班員らが平成 30年 5月に新しい診断基準および

診療ガイドラインを作成し、すでに日本神経学会

で承認され、公開されている

（http://www.ctx-guideline.jp/guideline/）。今

年度の途中に全体改訂の情報および新診断基準の

募集があったため、学会承認された新診断基準案

を難病対策課（難病検討委員会）に提出した。提

出した診断基準案は（資料 6）のとおりである。 

 また FHホモ接合体を含む FHについての新診断

基準案は「日本動脈硬化学会 動脈硬化性疾患予

防ガイドライン（2022年版）」に反映すべく、斯波

班長を委員長として本研究班のメンバー数名も委

員となり、動脈硬化学会ガイドライン委員会（委

員長：斯波班長）が診断基準の改訂作業と診療ガ

イドラインの作成を進めているところである。今

年度は遺伝子検査により確定診断された FH患者

（国立循環器病研究センター、金沢大学、各 500

名）についての臨床情報を収集・解析が完了し（JAT 

in press）、次期ガイドラインにおける診断基準の

策定に役立てることが決定している。 

 東京大学（大学入学時健診）および香川大学（10

歳時健診）の検討結果から、若年高 LDL-C 血症で

は FHが高頻度で見つかること、その親へのリバー

スカスケイドスクリーニングが可能であることな

どの健診スクリーニングの有用性が証明され、こ

れらの成果が学会等で報告された。またその成果

内容が次期診断基準への資料となることが決まっ

た。 

 無βリポ蛋白血症については、岡崎班員から類

縁疾患として家族性低βリポタンパク血症（FHBL）

1(ホモ接合体)を指定難病に追加することが提案

され、診断基準も示された。令和 2年 1月 5日の

班会議で承認、2月 1日に学会承認を得た。これに

より「家族性低βリポタンパク血症（FHBL）1(ホ

モ接合体)」の新規難病指定を目指す。診断基準は

（資料 6）のとおりである。 

 またタンジール病の鑑別疾患であり、小児で登

録の可能性があるアポリポタンパク A-I欠損症（両

疾患とも小児慢性特定疾病では、LCAT欠損症とと

もに高比重リポタンパク欠乏症に属している）に

ついては移行期に行き場がなくなることが判明し、

小関班員・山下班員が診断基準を作成し、令和 2

年 1月 5日の班会議で承認、2月 1日に学会承認を

得た。これにより「アポリポタンパク A-I欠損症」

の新規難病指定を目指す。診断基準は（資料 6）の

とおりである。 

 

5．小児成人期移行医療（トランジション）の推進

に資する研究 

成人指定難病と小児慢性特定疾病の疾患の不一

致（資料 7）について、昨年度から班会議で議論が

開始された。表１（成人）と表２（小児）で下記

のように対象疾患名や疾患の括りが異なることが

班員全体で共有された。①FH は成人はホモ接合体

のみ、小児はヘテロも含む、②LCAT 欠損症とタン

ジール病は小児の「133 HDL 欠乏症」というくく

りに含まれると考えられる、同じく難病であるア

ポ A-I 欠損症も含まれると考えるが、成人指定難

病ではない、③シトステロール血症と CTX は、小

児では「134 その他の脂質代謝異常症」に含まれ

ると考えられる、④小児では家族性複合型高脂血

症、アポリポタンパク E 異常症が含まれている。

これらについて、移行期に患者のデメリットにな

らないような体制の整備が必要であることが共有

されたが、現状で上記疾患については、移行期に

患者のデメリットはほぼ無いことが確認された

（FH ヘテロ接合体は 200-300 人に 1 人と非常に頻

度が高いため、成人の FHヘテロ接合体を指定難病

とするのは持続可能な難病支援体制としては非現

実的であることも共有された）。アポリポタンパク

E異常症については、移行期に行き場はなくなるも

のの内服薬である程度管理は可能であり、また類

http://www.ctx-guideline.jp/guideline/


縁疾患であるリポ蛋白糸球体症（アポリポタンパ

ク E 異常症を伴う）についても腎疾患として難病

指定が可能であることから今回は新規難病指定の

申請を提出しないこととなった。 

上述の通り、「アポリポタンパク A-I欠損症」に

ついてはいまだ有効な治療方法もなく、HDL欠乏症

として小児慢性特定疾病に登録されてきた患者が

移行期に行き場をなくすことが明らかとなったた

め、診断基準を策定した。その結果、脂質難病の

患児が移行期に行き場がなくなる事態はなくなる

予定である。 

 

E．結論 

 今期の本研究班では以下の 10項目を達成できた。 

① 政策研究を行う本研究班の位置づけ・基本的

戦略を明確にした。 

② 班独自のホームページを開設し、公開した。 

③ PROLIPID 研究を拡充し、全担当疾患のレジス

トリシステム構築が完了した。 

④ 全担当疾患の日本語総説・英語総説の執筆・

公開が完了予定である。 

⑤ 現行診断基準の改訂案を作成し、学会承認を

得た。全体改訂に向けて、提出が完了した。 

⑥ FHBL1ホモ接合体、アポ A-I欠損症の新規難病

登録申請を実施した。 

⑦ 未保険収載または効能追加が望ましい項目を

明確にした。 

⑧ 小児成人期移行医療の課題を明らかにし、移

行期に行き場がなくなる患児がいないようにした。 

⑨ FHのスクリーニング研究、AMED研究、国際協

調研究との連携を実施した。 

⑩ 難治性 FH患者会、学会シンポジウム共催等で

全疾患に関する啓発活動を実施した。 

 

F. 健康危険情報 
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きたした小児症例における食事指導の重要性」

第 33 回日本小児脂質研究会 熊本 2019 年 12

月 1日 

３９） 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, 木村 武

史, 李 騁騁, 小倉 正恒, 斯波 真理子, 能登 

洋, 飯塚 陽子, 柳元 伸太郎, 門脇 孝, 山内 

敏正、岡崎 啓明：「家族性高コレステロール

血症の早期診断のための若年成人 LDL-C 健診

スクリーニングの意義」第 62回日本糖尿病学

会年次学術集会 2019年 5月（於：仙台市） 

４０） 岡崎啓明：「家族性高コレステロール血症の

健診スクリーニング」動脈硬化 Update 2019. 

2019年 9月 7日（於：東京） 

４１） 岡崎啓明：「家族性高コレステロール血症・

続発性脂質異常症」高血圧･循環器病予防療養

指導士セミナー 2019年 9月 14日（於：東京） 

４２） 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、飯塚 陽子、

柳元 伸太郎、門脇 孝、山内 敏正、岡崎 啓

明：「家族性高コレステロール血症の健診スク

リーニング」第 57回全国大学保健管理研究集

会 2019年 10月（於：札幌） 

４３） 岡崎啓明: 「動脈硬化ハイリスクな脂質異

常症：診断と治療の新たな課題」第 6 回神奈

川脂質・動脈硬化研究会学術集会・第 38回神

奈川脂質研究会学術集会 2019 年 11 月 9 日

（於：横浜） 

４４） 南野哲男：「家族性高コレステロール血症

（FH）に対する香川県の取り組み～小児 FHス

クリーニングの現状～」セミナー講演，第 33

回日本小児脂質研究会 熊本 2019年12月1日 

４５） Kuroda M, Bujo H, Yokote K. Gene/Cell 

Therapy for familial LCAT deficiency by 

Genetically Modified Adipocytes, GMAC.第 3

回 Cell Therapy World Asia（東京） 

４６） 武城英明，小関正博，黒田正幸，村野武義，

中司敦子，和田淳，竹内康雄，石川耕，横手

幸太郎，山下静也：低 HDL-C 血症の診断の進

め方～LCAT欠損症とタンジール病～，第 51回

日 本 動 脈 硬 化 学 会 総 会 学 術 集 会 

2019/7/11-12（京都） シンポジウム 12 脂

質異常症難病のすべてがわかる！（共催：原

発性高脂血症に関する調査研究班） 

４７） 村野武義，武城英明：家族性低 HDL-C 血症

症例の異常リポ蛋白解析，一般演題, 第 33回

日本小児脂質研究会, 2019 年 11 月 30 日～12

月 1日, 熊本 

４８） 村野武義，武城英明：角膜混濁により家族

性 LCAT欠損症と遺伝子診断した 1例.第 92回

日本内分泌学会学術総会，2019年 5月 9 日 

４９） 黒田正幸，横手幸太郎：二十数年を経て再

評価できた LCAT欠損症の 1例. 第 51回日本

動脈硬化学会総会・学術集会 2019/7/11-12

（京都）日本動脈硬化学会総会・学術集会（7

月）で「」というタイトルでポスター発表を

行った（村野）。（11 月）で「角膜混濁や腎

障害を有さず ABCA1 遺伝子異常を有する著し

い低 HDL 血症例の異常リポ蛋白解析」という

タイトルでポスター発表を行った（村野）。 

５０） Hayato Tada, Masa-aki Kawashiri, AKihiro 

Nomura, Atsushi Nohara, Masayuki Takamura：Rare 

Variants in ABCG5/8 Genes Contribute to 

Mimic and Worsen the Phenotype of Familial 

Hypercholesterolemia，Vascular Discovery: 

From Genes to Medicine Scientific Sessions 

2019 2019年 5 月 14日～16日，ボストン 

５１） 松山美靜代、麻田智子、宇藤山麻衣子、盛

武 浩、澤田浩武、多田隼人：当院で経験し

たシトステロール血症の４例，一般演題, 第

33回日本小児脂質研究会, 2019年 11月 30日

～12月 1日, 熊本 

５２） 武城英明，小関正博，黒田正幸，村野武義，

中司敦子，和田淳，竹内康雄，石川耕，横手

幸太郎，山下静也：低 HDL-C血症の診断の進

め方～LCAT欠損症とタンジール病～，第 51回

日本動脈硬化学会総会学術集会 

2019/7/11-12（京都） シンポジウム 12 脂

質異常症難病のすべてがわかる！（共催：原

発性高脂血症に関する調査研究班） 

５３） 村野武義，武城英明：家族性低 HDL-C 血症

症例の異常リポ蛋白解析，一般演題, 第 33回

日本小児脂質研究会, 2019年 11月 30日～12

月 1日, 熊本 

５４） 村野武義，武城英明：ABCA1遺伝子異常を

有する著しい低 HDL血症例の異常リポ蛋白の



解析，第 51回日本動脈硬化学会総会・学術集

会 2019/7/11-12（京都） 

５５） 村野武義，武城英明：角膜混濁や腎障害を

有さずABCA1遺伝子異常を有する著しい低HDL

血症例の異常リポ蛋白解析，第 66回日本臨床

検査医学会学術集会，2019 年 11月 21日～11

月 24日, 岡山 

５６） 岡崎啓明：「Hypertriglyceridemia: Genes, 

Environments, and New Therapeutic 

Approaches」（モーニングレクチャー 8 ｢残存

リスク克服のための高中性脂肪血症への取り

組み」） 第 83回日本循環器学会学術集会 2019

年 3月（於：横浜） 

５７） 岡崎 啓明：「高 TG 血症に遭遇した時、何

をすべきか?ー原発性高カイロミクロン血症

などー（シンポジウム１２脂質異常症難病の

すべてがわかる!」第 51 回日本動脈硬化学会

総会 2019年 7月（於：京都） 

５８） 田中 督記、高梨 幹生、木村 武史、李 騁

騁、石 婧璇、野田 明里、高瀬 暁、岡崎 佐

智子、飯塚 陽子、門脇 孝、山内 敏正、岡崎 

啓明 ：「妊娠時高中性脂肪血症の分子機構の

in vivo 探索」第 51 回日本動脈硬化学会総会 

2019年 7月（於：京都） 

５９） 高瀬 暁、石浦 浩之、田中 督記、高梨 幹

生、蔵野 信、岡崎佐智子、木村 武史、飯塚 陽

子、岡島 史宜、吉田 博、原 眞純、塚本 和

久、辻 省次、門脇 孝、岡崎 啓明.「著明高 TG 

血症の原因遺伝子:APOC2 構造変異の探索」 第

50 回 日本動脈硬化学会総会・学術集会 2018

年 7月 13日於 大阪. 

６０） 小山信吾（座長：関島良樹）：脳腱黄色腫症

の分子病態と疾患修飾療法，第 60回日本神経

学会学術集会，2019年 5月 24日, 大阪 

６１） 関島良樹：腱黄色腫を見た時、何をすべき

か？～家族性高コレステロール血症、脳腱黄

色腫症、シトステロール血症～，第 51回日本

動脈硬化学会総会学術集会 2019/7/11-12

（京都） シンポジウム 12 脂質異常症難病

のすべてがわかる！（共催：原発性高脂血症

に関する調査研究班） 

６２） 小山信吾：脳腱黄色腫症を疑うポイントと

その治療，第 46回日本小児臨床薬理学会，2019

年 9月 28日, 札幌 

６３） 高橋 学、岡崎 啓明、若林 徹治、永島 秀

一、石橋 俊：「低 LDL-C 血症は、放っておい

て大丈夫 ?- 無βリポタンパク血症、低βリ

ポタンパク血症」第 51 回日本動脈硬化学会総

会 2019年 7 月（於：京都） 

６４） 佐渡 円香、小松 なぎさ、高木 祐吾、高瀬 

暁、岡崎 啓明、武藤 雄一郎、平井 克樹、右

田 昌宏：「体重増加不良を契機に原発性低脂

血症と診断した一例」第 33回日本小児脂質研

究会学術集会 2019年 11月 30日（於：熊本） 

６５） Tada H, Kawashiri MA, Nohara A, Takamura 

M, Prognostic Impact of Cascade Screening 

for Familial Hypercholesterolemia on 

Cardiovascular Events, European Society of 

Cardiology Congress 2020 Aug 29-Sep 2, 2020 

(Amsterdam) 

６６） Sachiko Okazaki, Satoru Takase, Masaki 

Tanaka, Midori Kubota, Eisuke Amiya, Mikio 

Takanashi, Chengcheng Li, Jingxuan Shi, 

Hiroshi Noto, Yoko Iizuka, Shintaro 

Yanagimoto, Takashi Kadowaki, Toshimasa 

Yamauchi, Hiroaki Okazaki. Universal 

Screening for Familial 

Hypercholesterolemia in Young Adults : The 

Young FH Study. American Heart Association 

Scientific Sessions 2020（2020 年 11 月 

Dallas,Texas(virtual)） 

６７） Koseki M, Prevalence of Coronary Artery 

Disease and Achievement of Low-density 

Lipoprotein Cholesterol Management Targets 

in Familial Hypercholesterolemia Patients 

at Osaka University Hospital，88th European 

Atherosclerosis Congress (EAS),ポスター発

表（共著者）,2020年 10月 4-7日（Virtual） 

６８） Koseki.M, Targeted Exon Sequencing of 

Lipid-Related Genes in Patients with 

Clinically Diagnosed Familial 

Hypercholesterolemia ， American Heart 

Association Scientific Sessions 2020,ポス

ター発表（共著者）,2020 年 11 月 13-17 日

（Virtual） 

６９） 多田隼人（座長：塚本和久）：遺伝学から

考える超積極的 LDL－C低下療法のススメ, 第

20 回日本動脈硬化学会動脈硬化教育フォーラ

ム,2020年 2月 2日 (東京) 

７０） 斯波真理子（座長：川尻剛照, 島野仁）： 

HoFH治療の進歩と課題，シンポジウム2，FHの

診断治療の進歩と課題(小児を含む), 第52回

日本動脈硬化学会, 2020年7月17日～31日(Web

開催) 

７１） 小倉 正恒（座長：川尻剛照, 島野仁）： FH

診断基準の方向性，シンポジウム 2，FH の診

断治療の進歩と課題(小児を含む), 第 52 回日

本動脈硬化学会, 2020年 7月 17日～31日(Web

開催)，2020（総会プログラム・抄録集  95） 

７２） 多田隼人,岡田寛史,野村章洋,野原 淳,高

村雅之,川尻剛照（座長：川尻剛照, 島野仁）：

FHの遺伝子解析の最先端（遺伝子解析の最先



端と将来の方向性）,シンポジウム2，第52回

日本動脈硬化学会総会 2020年7月17日～31日

(Web開催) 

７３） 南野哲男（座長：川尻剛照, 島野仁）：FH

のリバース・カスケードスクリーニング, シ

ンポジウム2, 第52回日本動脈硬化学会総

会・学術集会, 2020年7月17日～31日(Web開催) 

７４） 土橋一重（座長：川尻剛照, 島野仁）：小

児 FHの問題点, シンポジウム 2，FHの診断治

療の進歩と課題（小児を含む），第 52回日本

動脈硬化学会総会学術集会, 2020年 7月 17日

～31日(Web開催) 

７５） 多田隼人,岡田寛史,野村章洋,野原 淳,高

村雅之,川尻剛照：Prevalence, 

self-awareness, and LDL cholesterol levels 

among patients highly suspected as familial 

hypercholesterolemia in a Japanese 

community, 第52回日本動脈硬化学会総会, 

2020年7月17日～31日(Web開催) 

７６） 土橋一重 （座長：横手幸太郎, 荒井秀典）：

小児期の脂質異常症とメタボリックシンドロ

ーム, シンポジウム 9 メタボ～フレイル-ラ

イフステージごとの動脈硬化リスク, 第 52回

日本動脈硬化学会総会学術集会, 2020 年 7 月

17 日～31日(Web開催) 

７７） 山口崇、中村祥子、岡怜奈、田中翔、河越

尚幸、渡邉康弘、大平征宏、清水直美、齋木

厚人、辻沙耶佳、大城崇司、龍野一郎： 肥満

外科治療は体重減少非依存性にHDL-Cを上昇

させる, 第52回日本動脈硬化学会総会・学術

集会, 2020年7月17日～31日(Web開催) 

７８） 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：若年成人における健診 

LDL-C スクリーニングの意義：FH 低診断の克

服, 第52回日本動脈硬化学会総会・学術集会, 

2020年7月17日～31日(Web開催) 

７９） 高瀬暁,田中督記,岡崎佐智子,高梨幹生,李

騁騁,石婧璇,飯塚陽子,門脇孝,山内敏正,岡

崎啓明 ：家族性高コレステロール血症と診断

された症例に見出されたシトステロール血症, 

第52回日本動脈硬化学会総会・学術集会, 2020

年7月17日～31日(Web開催) 

８０） 岡崎啓明（座長：横手幸太郎, 荒井秀典）：

メタボ～フレイル-ライフステージごとの動

脈硬化リスク 健康長寿のためのLDL-Cの健

診スクリーニング young FH研究からの提言，

第52回日本動脈硬化学会総会・学術集会, 2020

年7月17日～31日(Web開催) 

８１） 野原 淳（座長：松尾 汎）：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 24 回 診断技術向上セミナー 3＜特別

セッション＞成人家族性高コレステロール血

症スクリーニングに用いる「超音波によるア

キレス腱厚測定」の標準的評価法, 第 52回日

本動脈硬化学会総会・学術集会, 2020 年 7 月

17日～31日(Web 開催) 

８２） 多田隼人 ：遺伝子診療の利点と注意点, 第

24回日本心不全学会学術集会, 2020年10月15

日～17日（Web開催） 

８３） Tada H, Kawashiri MA,  Nohara A, 

Takamura M, Prognostic Impact of Cascade 

Screening among Patients with Familial 

Hypercholesterolemia：第84回日本循環器学

会学術集会, 2020年7月27日～8月2日(Web開

催) 

８４） 土橋一重：小児の家族性高コレステロール

血症, 日本動脈硬化学会共催シンポジウム 

家族性高コレステロール血症の疾患啓発,第

119回日本皮膚科学会総会,2020年6月4日～7

日 (Web開催) 

８５） 野原 淳（座長:松永彰,木原進士）： 著明

な高コレステロール血症を見たら, シンポジ

ウム6（日本動脈硬化学会との共催）原発性脂

質異常症のスクリーニング, 第60回日本臨床

化学会・年次学術集会,2020年10月30日～11月

1日（Web開催） 

８６） 渡部俊之, 横村 守, 石田恵梨, 河野正臣, 

中川央充, 根間敏郎, 村野武義, 武城英明, 平

山 哲, 三井田 孝（座長：大久保滋夫, 中川

央充）： トリグリセライド(TG)測定法におけ

る遊離グリセロールの影響.  第60回日本臨

床検査医学会年次学術集会, 2020年11月（Web

開催） 

８７） 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：家族性高コレステロール

血症早期診断のための健診スクリーニングの

有用性および若年成人のための診断基準につ

いての検討, 第63回日本糖尿病学会年次学術

集会,2020年10月（Web開催） 

８８） 高瀬 暁，田中 督記，岡﨑佐智子，高梨 幹

生，李  騁騁，石 婧璇，飯塚 陽子，門脇  孝，

山内 敏正，岡崎 啓明：特異な臨床経過から

診断し得た家族性高コレステロール血症とシ

トステロール血症の合併例，第63回日本糖尿

病学会年次学術集会,2020年10月（Web開催） 

８９） 小関正博：Targeted Exon Sequencing of 

Lipid-Related Genes in Patients with 

Familial Hypercholesterolemia,第 52回日本

動脈硬化学会総会・学術集会,2020 年 7 月 17

～31日（WEB開催） 

９０） 小 関 正 博 ： The Current Status of 

Achievement of Low-density Lipoprotein 



Cholesterol Management Targets in Familial 

Hypercholesterolemia Patients in Osaka 

University Hospital，第 84 回日本循環器学

会学術集会,2020年 7月 27日～8月 2日（WEB

開催） 

９１） 代田浩之（座長：斯波 真理子, 佐藤 元

美）：Lp(a) と 心血管疾患リスク～LDL アフ

ェレシスへの期待～，シンポジウム 5 脂質異

常症・動脈硬化領域における LDL アフェレシ

ス治療の近年の位置づけ，第 41回日本アフェ

レシス学会年次学術集会，2020年 10月（東京） 

９２） 野原 淳（座長：斯波 真理子, 佐藤 元

美）：FH と遺伝子変異―遺伝子変異と治療の

選択―，SYMPOSIUM 5 脂質異常症・動脈硬化

領域における LDL アフェレシス治療の近年の
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テロール血症の治療標的,シンポジウム 20 原

発性脂質異常症の分子メカニズムと治療との

関連,第 52 回日本動脈硬化学会総会・学術集

会,2020年 7月 17日～31日(Web開催) 

１５３） 高瀬暁,田中督記,岡崎佐智子,高梨

幹生,李騁騁,石婧璇,飯塚陽子,門脇孝,山内

敏正,岡崎啓明 ：家族性高コレステロール血

症と診断された症例に見出されたシトステロ

ール血症, 第 52回日本動脈硬化学会総会・学

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33867421/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33867421/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33867422/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33867422/


術集会, 2020年 7月 17日～31日(Web開催) 

１５４） 多田隼人、高村雅之：脂質異常症 

特集/ゲノム医療と分子標的治療の最新情報, 

臨床と研究 97巻 4号 51-57, 2020 

１５５） 多田隼人：LDL-C値が高い患者に遭

遇したら？, 見直し！脂質異常症 63-68, 

2020 

１５６） 塚本和久：シトステロール血症,今

日の診断指針 第 8 版 （永井良三、総編集） 

医学書院,pp 1199-1201,2020 

１５７） 石垣 泰：脂質異常症－高 LDLコレ

ステロール血症．今日の治療指針 医学書

院；2019：745-50 

１５８） Yoshida H, Tada H, Ito K, 

Kishimoto Y, Yanai H, Okamura T, Ikewaki K, 

Inagaki K, Shoji T, Bujo H, Miida T, Yoshida 

M, Kuzuya M, Yamashita S ． Reference 

Intervals of Serum Non-Cholesterol Sterols 

by Gender in Healthy Japanese Individuals, 

J Atheroscler Thromb. 2020 May 

1;27(5):409-417 

１５９） Hayato Tada, Akihiro Nomura, 

Masatsune Ogura, Kazushige Dobashi, Kyoko 

Inagaki, Yasushi Ishigaki, Kimitoshi 

Nakamura, Katsunori Ikewaki, Kazuhisa 

Tsukamoto, Shizuya Yamashita, Masa-aki 

Kawashiri, Mariko Harada-Shiba. Diagnosis 

and management of sitosterolemia 2020. J 

Atheroscler Thromb, in press 

１６０） Kojima N, Tada H, Usui S, Sakata 

K, Hayashi K, Nohara A, Inazu A, Takamura 

M, Kawashiri MA,Serum sitosterol level 

predicting ABCG5 or ABCG8 genetic mutations, 

Clin Chim Acta. 2020 Aug;507:11-16 

１６１） Nomura A, Emdin CA, Won HH, Peloso 

GM, Natarajan P, Ardissino D, Danesh J, 

Schunkert H, Correa A, Bown MJ, Samani NJ, 

Erdmann J, McPherson R, Watkins H, Saleheen 

D, Elosua R, Kawashiri MA, Tada H, Gupta N, 

Shah SH, Rader DJ, Gabriel S, Khera AV, 

Kathiresan S,Heterozygous ABCG5 Gene 

Deficiency and Risk of Coronary Artery 

Disease, Circ Genom Precis Med. 2020 

Oct;13(5):417-423 

１６２） Tada H, Okada H, Nomura A, Yashiro 

S, Nohara A, Ishigaki Y, Takamura M, 

Kawashiri MA. Rare and Deleterious 

Mutations in ABCG5/ABCG8 Genes Contribute 

to Mimicking and Worsening of Familial 

Hypercholesterolemia Phenotype. Circ J. 

2019; 83(9):1917-1924. 

１６３） 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; Committee on Primary 

Dyslipidemia under the Research Program on 

Rare and Intractable Desease of the 

Ministry of Health, Labour and Welfare of 

Japan. Diagnosis and Management of 

Sitosterolemia 2021. J Atheroscler 

Thromb.in press. 

１６４） 小倉正恒（座長:松永彰,木原進士）： 

HDL異常低値・異常高値の話題と原発性脂質異

常症の診療・研究の方向性について, シンポ

ジウム 6（日本動脈硬化学会との共催）原発性

脂質異常症のスクリーニング, 第 60回日本臨

床化学会・年次学術集会,2020年 10月 30 日～

11月 1日（Web開催） 

１６５） 小倉正恒（座長：斯波真理子, 石橋

俊）：タンジール病の治療は可能か?,シンポジ

ウム 20原発性脂質異常症の分子メカニズムと

治療との関連，第 52 回日本動脈硬化学会, 

2020年 7月 17日～31日(Web開催)（総会プロ

グラム・抄録集  143） 

１６６） 武城英明（座長：小倉正恒, 千葉仁

志）： 低 HDL-C 血症の検査の進め方―LCAT 欠

損症とタンジール病―, JSCC 国際学術シンポ

ジウム 「HDL研究のトピックス」, 第 60回日

本臨床化学会・年次学術集会,2020年 10 月 30

日～11月 1日（Web開催） 

１６７） 小関正博：著名な低 HDLコレステロ

ール血症をきたす原発性脂質異常症の臨床的

特徴と鑑別，第 117 回日本内科学会総会・講

演会，ポスター発表，2020 年 8 月 9 日（Web

開催） 

 

１６８） 小倉正恒：【脂質がつなぐもの:生物

工学的脂質研究が導く新しい学際研究と産業

(後編)】HDLはまだ死んでいない, 生物工学会

誌 98(10): 536 –  539, 2020. 

１６９） 小倉正恒:令和時代の脂質異常症の

診断と治療 update 動脈硬化予防における

HDL-C 値の考え方 , Medical View Point. 

Vol.41(8), 2, 2020. 

１７０） Koseki M, Yamashita S, Ogura 

M, Ishigaki Y, Ono K, Tsukamoto K, 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 

Tangier Disease. J Atheroscler Thromb.in 

press. 

１７１） Yamashita.S：Role of Pemafibrate 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33907061/
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in Cardiovascular Risk Reduction, 

<Symposium: Lipid II> Lipid Lowering 

Treatment, The 17th Asia-Oceania Congress 

of Endocrinology and the 8th Seoul 

International Congress of Endocrinology 

and Metabolism, 2020年 10月 28日〜10月 31

日 

１７２） Hiroaki Okazaki: “Critical Role 

of SREBP-1c Large-VLDL Pathway in 

Environment-induced Hypertriglyceridemia 

of apoA-V Deficiency” Presentations by the 

2020 ATVB Journal Early Career Investigator 

Award Recipients (Daniel Steinberg Early 

Career Investigator Award in 

Atherosclerosis/Lipoproteins) ， Vascular 

Discovery: From Genes to Medicine 

Scientific Sessions 2020 (2020 年 5 月 

Chicago, USA (virtual)) 

１７３） 山下静也：冠動脈疾患リスクとして

の高TG血症とその治療〜SPPARMαへの期待〜, 

ランチョンセミナー 35 New Horizons of 

Residual Cardiovascular Risk, 第 84 回日本

循環器学会学術集会, 2020 年 7月 27日〜8月

2 日(Web開催) 

１７４） 岡崎啓明（座長:松永彰,木原進士）： 

著明な高トリグリセライド血症をみたら, シ

ンポジウム 6（日本動脈硬化学会との共催）原

発性脂質異常症のスクリーニング, 第 60回日

本臨床化学会・年次学術集会,2020年 10月 30

日～11月 1日（東京・Web開催） 

１７５） 寺本 直弥、前澤 善朗、山口 崇、

村野 武義、金子 ひより、南塚 拓也、馬

場 雄介、林 愛子、木下 大輔、加藤 尚

也、越坂 理也、中嶋 克行、村上 正巳、

武城 英明、横手 幸太郎：抗 GPIHBP１抗体

による高カイロミクロン血症の一例, 第 52回

日本動脈硬化学会総会・学術集会, 2020 年 7

月 17日～31日(Web開催) 

１７６） 岡崎 啓明：中性脂肪の動脈硬化リ

スクに迫る 中性脂肪と動脈硬化 分子遺伝

学から考える，第 52 回日本動脈硬化学会総

会・学術集会, 2020 年 7 月 17 日～31 日(Web

開催) 

１７７） 岡崎 啓明、後藤田貴也（座長：斯

波真理子, 石橋俊）：原発性高カイロミクロン

血症の治療標的，シンポジウム 20 原発性脂質

異常症の分子メカニズムと治療との関連，第

52 回日本動脈硬化学会総会・学術集会, 2020

年 7月 17日～31日(Web開催) 

１７８） 岡崎啓明：高中性脂肪血症の機序と

対策, 第 30 回臨床内分泌代謝 Update，2020

年 11月（東京・Web開催） 

１７９） 岡崎啓明：環境と遺伝子~高 TG血症

はなぜ増悪するのか？，第 62回日本脂質生化

学会，2020年 5 月 （東京・Web開催） 

１８０） 小倉正恒：もっともっとくわしく知

りたい!イラストでわかる脂質・脂肪酸・コレ

ステロールのふしぎ 続発性脂質異常症, 

Nutrition Care 13(4) 335 –  338, 2020. 

１８１） 小倉正恒：ω3脂肪酸と動脈硬化予

防, BIO INDUSTRY 37(10) 63 –  72, 2020. 

１８２） 多田隼人、高村雅之：遺伝子研究・

臨床研究から考察するスタチン残余リスクに

おける高中性脂肪血症治療の意義, 日本臨床

生理学雑誌 Vol.50 No.3, 101-107, 2020 

１８３） 岡崎啓明：「血中脂質研究の今 環

境と遺伝子 高 TG血症はなぜ増悪するのか?」

脂質生化学研究  62:8-11, 2020.05 

１８４） 岡崎啓明：「糖尿病患者の脂質異常

症」【糖尿病エキスパートブック 食事療法・

栄養指導に活かす最新情報】「臨床栄養」

136(6):853-858, 2020.05 

１８５） 岡崎啓明：「TG値が高い患者に遭遇

したら?」jmedmook70「見直し!脂質異常症」

2020.10 

１８６） 岡崎啓明：「原発性高カイロミクロ

ン血症」新薬と臨牀 70( 1), 2021（予定） 

１８７） Tada H, Takamura M, Kawashiri MA, 

Genomics of hypertriglyceridemia, Adv Clin 

Chem. 2020;97:141-169 

１８８） Chie Iitake, Daisaku Masuda, 

Masahiro Koseki, Shizuya Yamashita. Marked 

effects of novel selective peroxisome 

proliferator-activated receptor α 

modulator, pemafibrate in severe 

hypertriglyceridemia. Cardiovasc Diabetol 

19:201, 2020 

( https://doi.org/10.1186/s12933-020-011

72-8 

１８９） Shizuya Yamashita, Mitsuyo 

Okazaki, Takeshi Okada, Daisaku Masuda, 

Koutaro Yokote, Hidenori Arai, Eiichi Araki, 

Shun Ishibashi. Distinct differences in 

lipoprotein particle number evaluation 

between GP-HPLC and NMR: analysis in 

dyslipidemic patients administered a 

selective PPARα modulator, pemafibrate. J 

Atheroscler Thromb, in press 

１９０） Shizuya Yamashita, Daisaku 

Masuda, Yuji Matsuzawa. Review: 

Pemafibrate, a new welective PPARα 

modulator: Drug concept and its clinical 

applications for dyslipidemia and 

metabolic diseases. Curr Atheroscler Rep. 

2020 Jan 23;22(1):5. doi: 

10.1007/s11883-020-0823-5. 

https://doi.org/10.1186/s12933-020-01172-8
https://doi.org/10.1186/s12933-020-01172-8


１９１） Konishi H, Miyauchi K, Onishi A, 

Suzuki S, Fuchimoto D, Shitara J, Endo H, 

Wada H, Doi S, Naito R, Ogita M, Dohi T, 

Kasai T, Daida H. Effect of pemafibrate 

(K-877), a novel selective peroxisome 

proliferator-activated receptor α modular 

(SPPARMα), in atherosclerosis model using 

low density lipoprotein receptor knock-out 

swine with balloon injury. PLoS One. 2020 

Nov 17;15(11):e0241195. doi: 

10.1371/journal.pone.0241195. eCollection 

2020.PMID: 33201888 

１９２） 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. 2020 Nov 9. doi: 

10.2169/internalmedicine.6126-20. Online 

ahead of print.PMID: 33162485 

１９３） Takashi Yamamoto, Takanari 

Gotoda. Polygenic Architecture of Common 

Severe Hypertriglyceridemia.J Atheroscler 

Thromb, 2020 Dec 1;27(12):1255-1256. doi: 

10.5551/jat.ED133. Epub 2020 Jun 4.PMID: 

32493883 DOI: 10.5551/jat.ED133 

１９４） Kawasaki M, Kambe A, Yamamoto Y, 

Arulmozhiraja S, Ito S, Nakagawa Y, Tokiwa 

H, Nakano S, Shimano H. Elucidation of 

Molecular Mechanism of a Selective PPARα 

Modulator, Pemafibrate, through 

Combinational Approaches of X-ray 

Crystallography, Thermodynamic Analysis, 

and First-Principle Calculations. Int J Mol 

Sci. 2020 Jan 6;21(1):361. doi: 

10.3390/ijms21010361. PMID: 31935812; 

PMCID:PMC6981837. 

１９５） 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; 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.in press. 

１９６） 小山信吾（座長：関島良樹）：脳腱

黄色腫症の診断と病態に即した疾患修飾療法,

シンポジウム 8, 第 38 回日本神経治療学会学

術大会,2020年 10月 29日,東京  

１９７） 稲葉雄二，関島良樹：小児期から認

知されるべき疾患 脳腱黄色腫症．日本小児

科学会雑誌 124(10)：1475-1483，2020 

１９８） 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.in press. 

１９９） 高橋学、岡崎啓明、石橋俊（座長：

斯波真理子, 石橋俊）：無βリポタンパク血症

の治療標的は存在するのか？,シンポジウム

20，原発性脂質異常症の分子メカニズムと治

療との関連, 第 52回日本動脈硬化学会総会・

学術集会, 2020年 7月 17日～31日(Web開催) 

２００） 矢作直也（大会長・企画：三井田

孝）：著明な低脂血症をみたら, , シンポジウ

ム 6（日本動脈硬化学会との共催）原発性脂質

異常症のスクリーニング, 第 60回日本臨床化

学会・年次学術集会,2020 年 10 月 30 日～11

月 1日（東京・Web開催） 

２０１） Manabu Takahashi, Hiroaki 

Okazaki, Ken Ohashi, Masatsune 

Ogura, Shun Ishibashi, Sachiko 

Okazaki, Satoshi Hirayama, Mika 

Hori, Kota Matsuki, Shinji 

Yokoyama, Mariko Harada-Shiba, 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.in press. 

 

 

 

https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Manabu+Takahashi
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Hiroaki+Okazaki
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Hiroaki+Okazaki
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Ken+Ohashi
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Masatsune+Ogura
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Masatsune+Ogura
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Shun+Ishibashi
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Sachiko+Okazaki
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Sachiko+Okazaki
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Satoshi+Hirayama
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Mika+Hori
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Mika+Hori
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Kota+Matsuki
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Shinji+Yokoyama
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Shinji+Yokoyama
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=Mariko+Harada-Shiba
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=on+behalf+of+the+Committee+on+Primary+Dyslipidemia+under+the+Research+Program+on+Rare+and+Intractable+Disease+of+the+Ministry+of+Health%2C+Labour+and+Welfare+of+Japan
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=on+behalf+of+the+Committee+on+Primary+Dyslipidemia+under+the+Research+Program+on+Rare+and+Intractable+Disease+of+the+Ministry+of+Health%2C+Labour+and+Welfare+of+Japan
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=on+behalf+of+the+Committee+on+Primary+Dyslipidemia+under+the+Research+Program+on+Rare+and+Intractable+Disease+of+the+Ministry+of+Health%2C+Labour+and+Welfare+of+Japan
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=on+behalf+of+the+Committee+on+Primary+Dyslipidemia+under+the+Research+Program+on+Rare+and+Intractable+Disease+of+the+Ministry+of+Health%2C+Labour+and+Welfare+of+Japan
https://www.jstage.jst.go.jp/search/global/_search/-char/en?item=8&word=on+behalf+of+the+Committee+on+Primary+Dyslipidemia+under+the+Research+Program+on+Rare+and+Intractable+Disease+of+the+Ministry+of+Health%2C+Labour+and+Welfare+of+Japan
https://www.jstage.jst.go.jp/article/jat/advpub/0/advpub_RV17056/_article/-char/en
https://www.jstage.jst.go.jp/article/jat/advpub/0/advpub_RV17056/_article/-char/en

