
















家族性アミロイドポリニューロパチー(以下 FAP と略)は,遅発性の優性遺伝病で,遺伝性ア

ミロイドーシスの中でも特に自律神経失調症状を主徴とするものである。一般に常染色体

優性の遺伝型式をとり,その臨床像により通常3型に分類されるが,ここに述べる疾患はそ

の第 1型である。 

臨床的には,通常 30 才前後で発症し,ポリニューロパチーと自律神経失調症状が進行し約

10 年間ですべて死んでしまうというきわめて悲惨な経過をとるが,本態は未だに不明で治

療法もない。 

わが国には,熊本県と長野県にそれぞれ数 10 名の患者を含む focus の存在が知られており

ここに紹介するのは,熊本県荒尾市の focus についてである。世界的な視野で眺めると,ポ

ルトガル北部に大きな focus があり,現在 309 家系,1,351 例以上の患者を含むといわれて

いる。その臨床像がわが国の FAP 荒尾型と長野型にきわめてよく似ていることから,16 世

紀に初めてわが国に渡来したポルトガル人により持ち込まれたという可能性すらも指摘さ

れている。 

また,この疾患は遅発性のため重篤な割には遺伝的適応度の低下が少なく,ポルトガルの症

例と共に,患者数はむしろ年々増加の傾向にあり,多くの深刻な社会問題を提起している。 

われわれは,この focus の起源を求め,さらに未発症者の検索を目標に,各種遺伝マーカー

による解析を行った。 


