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症例検討

脂質代謝異常症
への

多角的アプロ ー チ
60 

はじめに

コレステリルエステル似送iii I
’

｜

(CETP）欠1iH；，�は ． わがlnlで発見さ

れた刈HDL 1f1L 1；，�の成｜刈である l l. 、＇＇1

初はHDしの山似および家系訓作から

.J'/t：動脈似化的と与えられ. 1,毛」』対：似a下

との｜刻述が，JミII�されてきたが． そのlfll

行梢変や!fi)JJ眼目!1!化症にl刻する臨床保は

{i{I:立されていない わ.. また. CETP 

juf.r; rの多｝�町をJIJ L、た泣伝技 ＇＂／： ，）』，f1f.に

おいても ． 倹社する遺伝r多／� ＇！によ

り. CETP の助 JDF<似化立i：日｜：は － 放し

ていない ；） . たとえばプロモー タ ー 多

If,！！とのkli飢不平衡にあるTaqIB 2多if,�

は，11� CETP. ,·::i HDLを ’
I�するili(.r;

(-If,！！が抗助JJ)氏似化竹であるのに対し ．

エキソン15のアミノ酸 i丘換多型では

jメ対に動脈鋭化立起ti：を示すことが判i

行されている ． そのリスクはHDL-C

/1/L TG (1/L ti: l�により民なることが

ホモ接合体性CETP欠損症の臨床像
－追跡調査および疫学調査との対比
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欠m,rの臨床（�を ． 追跡訓伐の結決を 61 ± 12歳（SD）. 分布純j)lj 22～89 

�めて宇ll；守する． 践であった． そのうち ． げ例におい

方 3去

合il�J:..'Il'.1と7:;";l\l:O-以州，�·i: � 2 1J,J fl・の

j曲1:;u人｜淀忠li・ ， および1血病院から.fi1/

1H火�ii'iを ’受け たJf1L i,'r トI D L - C孟

80 mg clしの尚HDL-C 1fJL!1i：またはlfll

lJ託CETP 11/(孟1 目 5µg/mL の杭jyljを対

象に. PCR- RFLP による：つの1·::iMi

ほ変災（IVS 14 + JG > A. D 142 G) 

のスクリ ー ニングを行い． 変児イ，JVJ例

では. PCR-SSCP ilまたは11＇（拡，r.ut

配ijlJi.丸山法で． 変民のスクリー ニング

をf tった 1
1>. ｝続lfll-rl：心：｝�｝よl、およびJJi日

1f1Ln:1時計のイI病中は. f,ijじ｛1：帥）1'1の

1990 1i1:l1,J：ノトー省1Ji'1 I;1持扶忠），主舵J』村正と

よヒ似した．

来吉 果

て追跡調子tを行い. ｛�fJI：対；のイi .I！！耳を

1999カ、ら2000 {fにかけてJ品1f.した．

表＠にCETP完全欠1H30例および

部分欠m 1s例 のfil (.r� f- If,�をぷす ．

CETP完全欠mは. IVS14+1G>A 

のホモ桜子刊本·r1：または似｛＇；－If,�ヘテロ接

介体であり. 1 fyljのill／ぷ r変民はfi"/1：注

していない． 表＠に完全欠mおよび

品分欠如のホモ掠介体の1fuii'dl\H'fの，t

見をぷす． 〉と令欠mはi'm分欠航例に比

べ低LDL-C. ,·::i HDL-C lfll杭であ

り. Lp (a）の1LU1／［を t認めた． 表＠に

1f1L1i'°Hi.l変および他の辺リスクファク

タ ー の介／)j：・中を出火山lにぶした． リJtl:

ぶII変されている η ． lfll縁のない36家系から45例（リj

例では尚lfJL! 1： の介!Ji：が，·：：i l}j［｝主であっ

た. 1990年の術邸時扶忠），�｛此制作の

一般人のイi11埼 2手 と比較して． ホモ抜イT

体性CETP欠制リj ti:でJJi1ilflげ刊；；；1;:;lf

尚喜w主であり． ム·tf：でj花lfJLtl：心校－忠が

刈J}Ji}主で、 ある11f
f

ilH'I：がぶ JI去された． リj

ti:では成政Ltf:心疾忠を認めなかった．

本航では. "1＼行らが経験したillレi r 18 f9tl . R 27 191J）の ホモ接合体1"1:

民常がft{I：；としたホモ接合体t'I: CETP CETP欠Hi杭を1,;J：，じした． ‘｜ミ均年rhtは

その他の扶 店、の介!Ji：について表。

にぷす． 悦tl:l�P；げl:Jlili扶忠（訂作主flj/,l
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