
日本透析医会雑誌　Vol. 30　No. 1　2015156

要　旨

ファブリー病は，aガラクトシダーゼ（a-Gal）活性
の低下による慢性腎臓病をきたす X 連鎖性遺伝性疾患
である．a-Gal 活性測定単独による女性患者のスクリ
ーニングでは，偽陰性を生じる可能性が高い．本研究
では，ファブリー病のホールマークである血漿グロボ
トリアオシルスフィンゴシン（lyso-Gb3）をスクリー
ニングに使った．新潟県のファブリー病と診断されて
いない女性透析患者 1,001 名のうち 17 名に lyso-Gb3

の高値（≧2 ng/mL）が認められた（1.7％）．全例に
遺伝子検査を行ったが，a-Gal 遺伝子（GLA）変異が
認められなかった．今後，さらに対象を増して研究を
継続する．

1　目　的

ファブリー病は，aガラクトシダーゼ（a-Gal）活
性の低下が原因で全身臓器のライソソームにグロボト
リアオシルセラミド（Gb3）が蓄積するライソゾーム
病であり，慢性腎臓病を含む多臓器障害をきたす X

連鎖性遺伝性疾患である．申請者は，血漿 lyso-Gb3

が男性透析患者に対するファブリー病の二次スクリー
ニングの適当なマーカーであることを明らかにした1）．
a-Gal 活性値は女性ファブリー病患者のマーカーとし
て使えない（表 1）．本研究では，新潟県の女性透析
患者に lyso-Gb3 によるファブリー病のスクリーニン
グを行い，患者を発見し，治療に繋げる．

2　方　法

対象は，新潟県の女性透析患者のうちファブリー病
と診断されていない 1,001 名である．液体クロマトグ
ラフタンデム型質量分析計（LC/MS/MS）で血漿
lyso-Gb3 濃度を測定し，高値を示した患者に遺伝子検
査を行った．

3　結果と考察

17 名に lyso-Gb3 の高値（≧2 ng/mL）が認められ
た（1.7％）．全例に遺伝子検査を行ったが，いずれの
患者にも a-Gal 遺伝子（GLA）変異が認められなかっ
た．遺伝形式から女性ファブリー病患者は，男性患者
の 3 倍はいると考えられる．今回の研究結果から，女
性ファブリー病患者では，透析医療が必要になる症例
は男性と比べて少ないのかもしれない．対象が 1,001

名と少なく，今後も対象を増やして研究を継続する．
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表 1　スクリーニングのマーカー：性による違い

a-Gal 活性 lyso-Gb3

男性患者 低下
（一次）

増加（高値）
（二次）

女性患者 正常 増加（低値）
（一次）
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4　結　論

本研究で得られた成果は，以下の通りである．1,001

名の女性透析患者を対象に LC/MS/MS で血漿 lyso-

Gb3 を測定した．17 名が高値（2.1～3.8 ng/mL）を示
したが，GLA 変異は認められなかった．今後も対象
を増やして研究を継続する．
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