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要約 

複数の遺伝性ヘモクロマトーシスのガイドラインが公表されているが、推奨の多くは、ガイドラインごとに異なり共通

化されていない。我々の主な目的は、p.Cys282Tyr (C282Y/C282Y) ホモ接合型遺伝子を持つ HFEヘモクロマトーシスの

治療に関して、発表された研究論文とガイドラインを基に、客観的で、簡便で、簡潔で、実用的な一連の推奨を、患者

と医学トレーニングを受けていない人にも理解できる文面で提供することである。この最終版は、2017 年 5 月 12 日に

ロサンゼルスで行われたヘモクロマトーシス国際会議で承認された。 

 

序論 

 

複数の遺伝性ヘモクロマトーシス（HH）のガイドライ

ンが公表されているが、推奨の多くは,ガイドラインご

とに異なり共通化されていない [1]。我々の主な目的は、

p.Cys282Tyr (C282Y/C282Y) ホモ接合型遺伝子を持つ

HFE ヘモクロマトーシスの治療に関して、発表された

研究論文とガイドライを基に、客観的で、簡便で、簡

潔で、実用的な推奨を、患者や医学的トレーニングを

受けていない人にも理解できる文章で提供することで

ある。 

この最終版は、2017 年 5 月 12 日にロサンゼルスで行

われたヘモクロマトーシス国際会議で承認された。 

―――――――――――――――――――――――― 
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誰に治療を、何時から始めるか 

 

HFEの p.Cys282Tyr (C282Y/C282Y) ホモ接合型遺伝子

を持ち、鉄過剰症の生化学的証拠、すなわち、血清フ

ェリチンの増加（男性と閉経後女性は > 300 μg/L、閉

経前の女性は > 200 μg/L）と、空腹時のトランスフェ

リン飽和度の増加（≥ 45%）している患者 [2, 3]。 

 

留意事項 

 

 判定は、それぞれ個々の患者のフェリチン濃

度（地域の基準値に従って）、年齢、性別、

および合併症を考慮に入れなければならない。 

 他の遺伝子型を持つ患者に関しては、次の提

言を待つべきである。 

 最近の研究から、鉄負荷が軽度ないし中程度

の高フェリチン血症であっても、早期から持
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続的に管理することの有益な効果が認められ

ている [4, 5]。 

 血清フェリチン値の上昇は、ごく一般的で、

多くの原因は HHと関連せず、メタボリックシ

ンドロームにおける炎症（フェリチンは急性

反応タンパク質）、アルコール依存症、肝障

害に関連している。したがって、血清フェリ

チンの高値例では原因を精査することが重要

である。血漿トランスフェリン飽和度は HHの

発症前と初期の生化学的異常を反映するため、

その値を算出することは HHの診断に極めて重

要である。 

 磁気共鳴映像法（MRI）は、使用可能であれ

ば、肝臓（または他の臓器）における鉄過剰

の定量に使用できる。 

 

治療 

 

瀉血（静脈穿刺による脱血治療）は、60 年以上にわた

り実施されている HH患者の標準治療法である。瀉血は、

HH 患者の罹患率と死亡率の減少に効果的である [6]。 

鉄過剰は、主に活性酸素種の産生を介して細

胞膜や細胞小器官を障害し、細胞死に至り、組織障害

を引き起こす。したがって、治療を開始することが重

要である。 

500 mL の瀉血では、約 250 mg の鉄が除去さ

れる。失われた赤血球を新しく作るため、鉄過剰組織

（特に肝臓）から鉄が放出される。体内の過剰鉄が完

全に除去されるまで瀉血を繰り返す。 

 

どのように治療するか 

 

初期もしくは導入期 

 

瀉血は、体重を考慮し 400-500 mL の全血を毎週または

2 週間ごとに行うことが提唱されている [2, 7]。 

この時期における治療目標は、貧血を避けな

がら、血清フェリチン値を 50 μg/L まで下げることであ

る。 

血清フェリチンは、値が正常上限に達するま

で 1ヶ月に 1度、その後 2週間ごとに血清フェリチンの

最終目標に達するまで測定すべきである [2, 3, 5]。 

 

留意事項 

 

 瀉血の量と頻度は、臨床的特徴と患者の

（個々人の）忍容性に応じて調節する。 

 忍容性: 臨床データ（全身的な忍容性と血圧）; 

ヘモグロビン（11 g/dL を下回らないこと）[7]。 

 瀉血は、診療所、病院、輸血/献血センター、

またはある一定の環境が整った患者宅で（医

師の監督の下に看護師により）行うことが出

来る。 

 患者は、術前に水分と食事を十分に摂るべき

である。 

 

維持期 

 

導入期に次いで維持期に移行する。 

HH の患者は、生涯にわたって経過観察が必要

である。 

患者の鉄過剰状態に応じて、1―4 ヶ月に 1 回

の瀉血を行う [2, 7]。 

効果:通常の治療目標は、（貧血なしに）フェ

リチン値を 50 µg/L 前後に維持すること [2, 3, 5]。 

 

留意事項 

 維持瀉血の頻度は、個人によって異なり、1 ヶ

月に 1 回から 1 年に 1 回まである [3]。 

 ヘモグロビン値は、11 g/dL を下回るべきでな

い。 

 ヘモグロビン値は、一般的には、瀉血の直前

に評価すべきである。特に貧血や慢性出血性

疾患になりやすい高齢患者では、そうすべき

である。 

 血清フェリチンは、2 回に 1 回の瀉血の時（ヘ

モグロビンと同時に）、少なくとも年に1回は

測定すべきである。 

 空腹時のトランスフェリン飽和度も、少なく

とも 1 年に 1 回は測定すべきである。 
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 いくつかの国では、合併症のないヘモクロマ

トーシス患者による献血や献血登録が増えて

いる。瀉血治療によって採取された血液は、

血液サービス機関の裁量によって使うことが

できる [8]。 

 

何時、止めるのか 

 

鉄過剰に罹患している患者は、貯蔵鉄の状態の定期検

査と、貯蔵鉄の程度、全身状態、年齢を考慮して立案

された瀉血治療を中止してはいけない。 

 

追加検討事項 

 

食事 

 

朝食用シリアルなど鉄分の強化された食品を避け、健

康的で多彩な食事を摂るべきである。鉄分・ビタミン

C の補給と過度のアルコール摂取も避けるべきである。

ある特定の地理的地域（特に亜熱帯地域）において、

HH 患者は、重篤な感染症のリスクがあるため、生の甲

殻類や加熱が不十分な豚肉を避けるべきである。 

鉄制限食で、瀉血治療を置き換えるべきでない。 

 

キレート療法 

 

鉄キレート療法は、通常反復輸血を必要とする慢性的

な貧血に関連した鉄過剰症に適応となる。しかし、鉄

キレート剤は、瀉血が医学的に禁忌であったり、単純

に静脈の状態が悪かったり、もしくは瀉血によって効

果の得られない場合など、稀で特別な HHの症例におい

てのみ使われる代替治療（もしくはアジュバント）で

ある。 

 

HH 治療の将来の可能性 

 

ヘプシジンに基づいた治療法は、将来的に、導入期に

おける瀉血の補助的治療法、または維持期に、潜在的

に瀉血の補助療法になるかもしれない。ヘプシジンが

使用可能であることは、HH 患者で、血清鉄とトランス

フェリン飽和度を増加させ、引き続く組織の鉄過剰を

引き起こすヘプシジンが消失していることに基づいて

いる。[9]。 
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オープン アクセス 本論文は Creative Commons 
Attribution 4.0 International License 
(http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/)に基づいて

公開されており、あなたが原著者と出版元へ適切なクレジ

ットを与え、the Creative Commons licensehenoへリンクで

きることと、改変が行われた際に示すことができれば、す

べてのメデイアでの自由な使用、配布、および複製ができ
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