








目的 

家族性アミロイドポリニュ一ロパチー第 1 型(FAP)は常染色体性優性の遺伝形式をとる末

梢神経変性疾患である 1)。本症は臨床的には感覚障害と広汎な自律神経障害が主体をなし,

病理学的には神経をはじめとする諸組織にアミロイド沈着が証明される。発症年齢は通常

20～30 代で,進行性の経過をとり,全経過は約 10 年である。FAPは世界的に極めて稀な疾患

であるが,ポルトガル,スエーデンおよび日本に多発地帯が存在している。わが国で FAP が

とくに注目されるのは,熊本県と長野県に大きな foci があり,罹患者数は合わせて数百人

におよぶこと,および発症時患者はすでに結婚し,子供もあることが多く,多方面に深刻な

問題を提供しているためである。 

筆者らはFAPの熊本県荒尾市を中心とするfocusを対象に,その遺伝学的特徴と起原に関す

る研究を進めている。昨年度は 3家系 4症例の FAP患者の腎臓からアミロイドフィブリル

蛋白を単離し,その主要成分がプレアルブミンの変異種(30Val→Met)であることを報告し

た 2)。この所見が FAP の発生病理と如何なる関係をもつかはまだ明らかでないが,それが

FAP の本態にかかわるものであることはまず疑う余地がない。 

本年度はこのような蛋白レベルの成果にもとづき,組み換えDNA技術を用いたFAPの新しい

診断法を検討することにした。FAP は上述のように晩発性の遺伝疾患であるため,とくに保

因者診断法の開発が重要と考えられる。 


