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研究成果の概要：家族性高コレステロール血症（FH）は LDL-コレステロール（LDL-C）が高値
を示す遺伝的疾患である。本国での FH 診断率は 0.1％程度と報告されており、FH 診断率の向上
は重要未解決問題である。現在の診断基準の 1 つであるアキレス腱の厚さに加え軟らかさも評
価することにより FH 検出能が向上するか研究したところ、検出能が 80％から 86％と向上し、
アキレス腱厚が正常で従来見逃されていた患者、特に若年者や女性を診断することができた。 
 
研究成果の学術的意義や社会的意義 
FH は胎児期から高 LDL コレステロール血症であるため、若年性冠動脈疾患を発症する割合は高
く、急性冠症候群の約 10％は FH 患者と報告されている。200 名～500 名に 1 人発症する頻度の
高い遺伝性疾患にもかかわらず診断率は低い。本研究によるアキレス腱の厚さに加え軟らかさ
も加えた診断方法は診断能を高めることでき、FH の早期診断・早期治療の実現と、それによる
冠動脈疾患発症予防の減少に寄与できると推測される。 
 
 
研究分野：家族性高コレステロール血症における超音波検査 
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１．研究の目的 
家族性高コレステロール血症 (FH) は生下時から高 LDL-コレステロール血症を呈し、早発性冠
動脈疾患を発症する遺伝性疾患である。約 200 人に１人と高頻度にも関わらず、わが国の診断
率は極めて低い。FH 診断基準の一つにアキレス腱厚（ATT）があり、我々は、超音波法による
測定は従来法より検出率が向上する事を報告してきた。一方、若年者や女性などで ATT が基準
値以下であることも多い。ATT が基準値以下でも内部に脂質沈着を有する患者を認めており、
量的評価(厚さ）だけでなく質的評価（軟らかさ）の確立が FH 患者の検出能を向上できると考
えた。本研究計では、超音波エラストグラフィを用いた新しい FH 診断法を確立し、ATT のみで
は見逃される患者を診断でき、FH 診断率の向上と冠動脈疾患予防に貢献できるか研究を実施し
た。 
 
 
２．研究成果 
ATT のみの評価により FH が検出できた症例は、110 名中 88 名 
（検出率 80％）、EI のみでは 77 名（同 70％）、EI と ATT の 
併用では 95 名（検出率 86％）であった。アキレス腱の量的に 
加え質的な評価を併用することにより、それぞれ単独で評価 
するよりも検出率が向上することが明らかとなった。FH は 
本国の動脈硬化性疾患において最も重要な基礎疾患の一つである。 
本研究生果により FH の早期診断・早期治療の実現と、それによる 
冠動脈疾患発症予防の減少に寄与できることが示唆された。 
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