
用語解説ファブリー病はどのように遺伝するのか？

ファブリー病はX連鎖性疾患です。X染色体上の遺伝子変異によって発症し、親から子に遺伝することがあります。

細胞
あらゆる生物体を組成する基本単位

染色体 
DNAとヒトの遺伝子コードを含む構造体

突然変異 
親から受け継いだのではなく、初めて生じた遺伝子
変異

デオキシリボ核酸（DNA） 
遺伝子情報を親から子に伝える基本単位。タンパク質
や酵素をつくるための設計図（コード）をもつ

酵素 
細胞内の化学反応を触媒するタンパク質

リソソーム 
細胞内の小器官で、各種の酵素を含む

ライソゾーム病（LSD） 
リソソームに老廃物が蓄積されることで発症する
50以上の疾患

変異 
DNAコードの恒久的損傷

X連鎖性疾患 
X染色体上の遺伝子変異によって発症する遺伝性疾患

ファブリー病にかんする用語集

なぜ、遺伝子の変異が問題なのか？

遺伝子変異の種類によって、
どのような症状がいつ現れる
のか、症状がどれほど重いの
か、あるいは重くなるのかを
予測できる場合があります10

患者さんやご家族は、自分に
どのような遺伝子変異がある
のか知っておくことが大切です1

ファブリー病の原因となりうる
遺伝子変異は1,000種以上確認
されています9

父 親  からの遺伝1

男性はX染色体とY染色体を1本ずつ、女性はX染色体を2本もって
います。父親がファブリー病の場合、遺伝子の変異は女児に伝わ
ります。女児は父親が1本だけもっているX染色体を受け継ぐから
です。男児は父親からY染色体を受け継ぐので、遺伝子の変異は
伝わりません。

母 親  からの遺伝1

母親のX染色体のいずれかに変異がある場合、50％の割合で子ども
に遺伝します。男児はX染色体が1本ですから、変異が伝わるとフ
ァブリー病を発症します。女児に遺伝した場合、α-ガラクトシダ
ーゼ遺伝子の変異が一部の細胞で起きても、他の細胞では起きな
いことがあります。そのため、男児にくらべて女児は症状がさま
ざまです。
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ファブリー病の発症に関係する酵素は
α-ガラクトシダーゼA（α-Gal A）1

ファブリー病は希少かつ進行性の
遺伝性疾患で、全世界で発症頻度は
40,000～117,000人に1人と推定1, 2

ライソゾーム病（LSD）の1つ1

LSD患者は、リソソームに存在する
特定の酵素が欠損または活性が低下1

通常、α-Gal Aは細胞内の
グロボトリアオシルセラミド（GL-3）と

グロボトリアオシルスフィンゴシン（lyso-GB3）
という物質を分解3

ファブリー病患者の場合、
GL-3がα-Gal Aによって分解されず、

特に血管内皮細胞に蓄積1

この蓄積が組織や臓器を
損傷し、ファブリー病の
さまざまな症状が発現1

ファブリー病を解読する：
疾患に関する事実
詳しくは、主治医にお問い合わせください。

LSD

ファブリー病の症状には個人差があります

ファブリー病は身体にどのように影響するのか？

大切なこと：ファブリー病
の人と話し経験をシェア
しましょう。何かヒントが
得られるかもしれません。

主治医から遺伝カウンセリングを
勧められる場合がある

主治医は患者一人ひとりの症状に応じて経過観察や治療を開始

ファブリー病の家族歴を調べる

酵素活性が低い男性は、血液/尿検査で
GL-3を測定、α-Gal Aの遺伝子検査1

女性はα-Gal Aの遺伝子検査1

遺伝子の変異あり

酵素活性が低い

変異なし

男性は、血液検査で血漿や
白血球中のα-Gal A活性を
測定1

酵素活性が高い

ファブリー病の原因

遺伝子の変異により、α-Gal A活性が
欠損あるいは低下する7

時に、個々の遺伝子を形成する
DNAコードに変異が起きる

UNIQUE
EVERY PATIENT IS

ファブリー病は
一人ひとり症状が
異なります

たとえば、スペルが一文字違うと、
まったく違った単語になるのと似ている

CAR
CAT

ある種の変異では、α-Gal Aをつくれても
適切に機能しない場合がある8

誰もが自分の細胞にコード化された
情報（DNA）をもっている。それは親から

受け継いだものである

心理社会的な症状
・罪悪感、不安、うつ、孤独感、
恐れ（家族にも同様の症状が現れ
ることがある）4, 5
・何年も病名不明だった人が、ファ
ブリー病と診断されて苦しみが軽減
する場合がある5

・ファブリー病と診断されてショック
を受ける場合がある5

眼の症状
・角膜の渦巻き状混濁6

・水晶体の混濁1

腎臓の症状1

・尿タンパク
・腎機能の低下
・腎不全

胃腸の症状1

・吐き気、嘔吐、けいれん、下痢
・食後に腹痛・腹部膨張、少量で満腹感
・便秘
・体重管理ができない

心臓の症状
・不整脈（心拍が速すぎる、
または遅すぎる）6
・心筋梗塞、心不全1

・心肥大1

皮膚の症状1

・低汗または多汗
・被角血管腫（特にへそから
膝に赤紫色の発疹）

 
神経系の症状
・痛み1

・難聴、耳鳴り1

・暑さ、寒さ、運動に耐えられない4

・一過性脳虚血発作（TIA）、脳卒中1

・手足に疼痛（先端知覚異常症）1
・めまい/ふらつき1

ファブリー病
でない

ファブリー病である

主治医は、遺伝子変異のリスクのある家族に
遺伝子検査を勧める場合がある1

ファブリー病の疑いがある場合―診断の流れ

ファブリー病を理解するために図解ガイド
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