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Longterm I.DLapheresistherap),wasperformedinacaseofhomozygousfamilial

hyPerCh()ユester()lemia.

Patienthadxanthomaatnewborn ageandattheageoffiveyearshischolesterollevel

wasshowed783mg･:.dl.

Plasmaexchangetherapywasstartedat9yearsoldandcontinuedfor4years.

LDLapheresistherapywasbegunattheageof13years,buthecomplainedsevere

anginalpainatnextyearandhisGAGshowedtwovesseldiseaseincludeleftmainc()ronary

trunkandrightcoI･onaryarteryStLen()Sis.

ImmediatelyCABGtoLADoper･ationwasdownusedsaphenousvein.afteroperation

hewasfreefromanginalpain.

Deteriorationofthenativecoronaryandgraftstenosiswasnotfoundbythefollow

upstudyofCAG.
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At21yearsoldhe ･ヽisit(,dtoourclinicforpneunlOIli(ia【1dseヽ･,eIで heartfailure,;md

inspiteofaggr･essi＼,〔1thL,raP〉p･Patientdiedi()rcongesti＼,L,heartfailure.
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家族性高コレステロ-ル血症ホモ接合体,LDL アブェレ-シス,狭心症,冠動脈バ

イパス術

は じ め に

家族性高コレステロ-ル血症ホモ接合体は LDL レ

セプタ-欠損による党天性代謝異常症で,小児期より冠

動脈疾患を合併し,予後は極めて不良な常染色体優性遺

伝性疾患である.

高コレステロール血症の治療は血凍交換療法,特に

LDLアフェレーシスが有効である.

我々は家族性高コレステロ-ル血症ホモ接合体に15年

間血凍交換療法を施行し,長期間延命した症例を経験 し

たので報告する.

症 例

[症例]2壕歳,男性,

[家族歴]両親いとこ同士結婚で高コレステロール血

症である.兄は高コレステロ-ル血症による心疾患で12

歳8ケ月で死亡.

[現病歴]正常分娩にて出生 したが生下時より黄色腫

を護め,5歳7ケ月で新潟大学小児科にて家族性高コレ

ステロ-ル血症 Ⅱaホモ型と診断された.この時の総

コレステロ-ル値は 783mg/dlであった.

9歳 2ケ月より血奨交換療法が開始され,13歳より

LDLアブェレ-シス療法に変更されている.

14歳で狭心症を発症 し 1988年16歳で不安定狭心症

へと病態は悪化した.

冠動脈造影では左主幹部病変と右冠動脈 AHA 分類

90%狭窄の2枚病変だったので,同年左前下行枝-の冠

動脈バスパス術が施行され症状は消失した.これ以後も

LDLアブェレ-シスは週1回の頻度で施行していた.

'93年に心臓カテ-テル検査を施行 し,バイパスダラ

17卜は開存しているも.大動脈弁狭窄症圧較差 32mmHg

の存在と,腹部大動脈の狭小化を認めていた.

'97年2月勲発と呼吸困難を訴えて当料-緊急入院 し

た.

[入院時現症pl起座呼吸で体温は39℃,血圧 100L60

mmHg,心拍数107分軽だが柿に湿性う音を聴取 した.

第11肋間胸骨左緑に Le＼･ine3.･∴6度の収縮期雑音と

表 l 入院時検査成績

血液生化学
Nと1 136mEq.I GOT
K 3.6mEqI GPT
C1 102mEq.I i.I)H
BLTN 13.Imgdl CPK
Cre 0.Gmgdl MB
総コレステロ-ル 206mg/dl

末梢血
WBC IO.loo RB(:
Hb 13.4gdl Ht
PlこIt 8.5×101

78IU/1
21IU/i
579IU/1
653ⅠLT1
31IU月

438x104
39.800

その他の検査
CRP 1;1.Tmgdl 血液培養 陰性
血液ガス PH7.4 PCO2 33.7mmHg

PO2 44.9mmHg
肺動脈ff-I5030mmHg C(二) 9.01分

心IL:卜一周
左室後側壁は無収縮で MR,AR 江度を認めた.

腹部血管雑音を聴取した.

[入院時検査成績](豪 1)血液生化学では総コレステ

ロ-ル値は 200mg/dlと低下 していたが,GOTLDH

CPK は軽度上昇だった. しかしCPKMBは有意な上

界ではなく,末椅血では白血球増多 10,100であった.

CRPは 14,7mg/dlと上昇し,血液ガス分析では P02

は 44.9mmHgと高度に低下 していた.

胸部X線写真 (図 1)は心胸郭比56%で,肺うっ血所

見と右下肺野に肺炎の陰影を認めた.

入院時心電図所見 (図 21は心拍数 107分 の洞調律

で QRS幅は 140msecと増大しチIEaVLaVFV3-6

に最大 14.0mm の ST低下所見を認め,RV6+SVlは

7mV と左室肥大所見であった.

心エコ-園では産室はび漫性をこ壁運動低下していたが,

後側壁は無収願であり,カラ-ドップラ-法では大動脈,

僧帽弁逆流琵度を認めた.

スワソガソツカテ-テルを挿入して演めた心拍出慶は

9.()1･分 だ-1たが,肺動脈圧は 5030mmHgと高値で

あった (泰 1).

i_入院後経過 }第3病口に施行した冠動脈造影 (図 3)

では,グラフトの血流は良好であり,冠動脈病変は術前
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図 1 入院時胸部X線写真
心胸郭比は560｡である.

∴ __∴ ー ∴ -

図 2 入院時心電図

I Ⅲ AVL｡VFV3_6 に STの低下と陰性T波を認め,RV6+SVlは 7mV で左
室肥大所見を認めた.
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図3 入院時冠動脈バイパスグラフ ト造影
大動脈から左前下行枝-のバイパスグラフ ト造影を示す.

良好な血流を保っている,

ノ̂
/

図 4 入院時心筋シンチグラム
安静時 201Tt心筋 SPIll.CT 像を左.Bゝ:IIPP心筋SPECT像
を右に示す.

上段は短軸断層.下段は水平面長軸断層像を示す.

ま97



198 新潟医学会雑誌 第 112巻 第4号 平成10年4月

と同様であった.約2週間で肺炎は治癒するも心不全症

状は持続 L B鮎江PP と 2OiTiによる安静時心筋シソチ

グラム SPECT 像 (図 4)では前壁と後側壁に高度紅

紫磯低下を認めた.

第18病日に左童心筋生検を試みたが,呼吸困難が高度

で安静が保てザ途中で断念 した.

第19病日突然心室頻拍となり死亡された.

考 察

家族性高コレステロ…ル血症ホモ接合健は常染色体優

性遺伝による LDL レセプタ…累常により発症 し,幼

児期より高コレステロ-ル血症を発現する中発症頻度は

100万人に 1人と言,ll.わているも虚血性心疾患が小I,E朋

より出現 し,平均寿命は25-30歳といわれているl)~逢)

コレステロール値を正常化するには,薬物治療は無力

管,血寮交換療法特に LDL アブェレ-シスが有効と

貰われている4).

でも有効性は証明されている5).

泰例は血祭変換療法を15年間施行 し,この内11年間は

LDL アフェレーシス療法であり,コレステロ-ル憶は

コントp-ルされていた.

また左主幹部病変による狭心症に封 じては,冠動脈バ

イパス術が施行され 死亡直前のバイパスグラフ ト造影

で開存が確認されていた.

冠動脈バイパス術の遠隔成緯特に静脈グラフ トの開存

性は,コレステロ-ル値を正常値に近ずけることで保た

れる6)?).本例の LDL アフェレ…シスはこの点からも

有効だったと思われる.

本症の合併症としてぼ,狭心症以上をこ大動脈弁狭窄症

があり,両疾患共に直接死亡の原因になる8).

本例の心筋シソチグラムは 201TIBMIPP共に-致し

て前壁,後側壁に集構低下を認め,高度の心筋虚血によ

る所見と考えられた.

途中で断念した心筋生検により心筋炎が否定されれば,

心不全の原因は心筋虚血によるものと断定されたと思わ

れる.

兄は同様の疾患だったと思われるが,血凍交換療法を

施行 しなかったので,心臓病で12歳で死亡している事

本例の血葦変換療法は15年間に及び,本邦の最長例に

匹敵するも2㌔ 過去の報告例からみてこの治療法による

延命は限界と考えられた.

最後に本症例の血祭変換治療は新潟東学小児科,水原

郷病院小児科,新潟県立車乗病院小児科のもとで施行さ

れたものである.
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