
金沢大学附属病院 循環器内科
金沢大学大学院先進予防医学研究科 循環予防医学

多田 隼人

シトステロール血症

シトステロール血症患者の集い
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日本でどのくらいの患者さんがいるの？



① 難病の申請者数 (R元年度）14人
② これまでの論文検索では 36人

＊いずれも全ての患者さんを反映しているとは言えません



Tada H, et al. J Atheroscler Thromb. 2018 Sep 1;25(9):783-789

シトステロール血症の頻度：日本で600人くらいはいます

公開されたデータベース

一般住民であてはめると



日本での患者さんのデータは？



皮膚黄色腫又は腱黄色腫 早発性冠動脈疾患

血液異常 関節炎
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Tada H, et al. Clin Chim Acta. 2022 May 1;530:39-44
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Tada H, et al. JIMD Rep. 2015;21:115-22

黄色腫 治療前 （24ヶ月）
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Kawamura R, Tada H, et al. J Clin Lipidol. 2018;12:246-249

25歳女性の急性心筋梗塞例
超早発性冠動脈硬化の原因としてのシトステロール血症：

25歳 女性の急性心筋梗塞の1例



超早発性冠動脈硬化の原因としてのシトステロール血症：

15歳 男児の虚血性心筋症の1例 (LDL-C = 180 mg/dl, sitosterol = 53 μg/ml)

Yamada Y, Tada H, et al. CJC Open. 2021 May 4;3(8):1085-1088



シトステロール濃度 ≥ 1 mg/dL (10 μg/mL)

Yes No

Definite 
sitosterolemia 

ABCG5/ABCG8 遺伝子変異 早発性冠動脈疾患（男性45歳未満、女性55歳未満）

Yes No

皮膚黄色腫又は腱黄色腫の存在

家族性高コレステロール血症、脳腱黄色腫症を除外

Yes

Yes

Probable
sitosterolemia 

Possible
sitosterolemia 

Yes No

Consultation with 
experts

シトステロール血症 診断アルゴリズム 最新版：
厚労省 難病研究班

Tada H, et al. J Atheroscler Thromb. 2021 Aug 1;28(8):791-801


