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II. 成果の概要（総括研究報告） 
 
和文 
原発性遺伝性脂質異常症の原因遺伝子として知られる21遺伝子のコーディング領域を網羅した解析

パネルを樹立し、原発性高 LDL コレステロール血症 500 例に対して網羅的遺伝子解析を行った。全

体の診断率は、500 例中 248 例（50％）において既知遺伝子（LDL 受容体ないしは PCSK9 遺伝子）

に病原性遺伝子変異が確認された。また、遺伝子変異の保有者の LDL コレステロール値は変異の非

保有者の LDL コレステロール値と比較し有意に高値であった。FH 遺伝子診断・FH 臨床診断を両

者満たす者は、両者満たさない者と比較し、冠動脈疾患有病オッズが 24.3（95％信頼区間 9.3-70.5）
と著明な上昇が認められた。 
 
英文 
We established a comprehensive genetic analysis panel comprising 21 genes associated with 
genetic dyslipidemias. We performed genetic analysis for the patients with significantly elevated 
LDL cholesterol level (500 cases), and identified FH-mutation in 248 (50%) cases. LDL 
cholesterol level of the patients with FH-mutation was significantly higher than that of the 
patients without FH-mutation. Compared with the patients without FH-mutation nor clinical 
signs of FH, those with FH-mutation and clinical signs of FH had significantly elevated odds for 
coronary artery disease (24.3, 95％CI 9.3-70.5）. 
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