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原因不明の骨痛に潜む遺伝性骨代謝疾患
～診断の鍵となる血清ALP 低値～

ご検索いただき、医療従事者向けサイトよりお入りください。

https://strensiq.jp/seminar

18:00

https://next-live.jp/project/alexion_hpp_web_seminar_220316/

（セミナー紹介）

　HPP はアルカリホスファターゼ（ALP）をコードする ALPL 遺伝子の変異によりALP 活性
が欠損・低下することによって発症する遺伝性の代謝疾患です。
現在、約４００種類以上の遺伝子変異が同定されており、日本人特有の変異も確認されてい
ます。臨床症状としては繰り返す骨折、骨軟化性疾患を疑うような骨所見に加えて、成人期
の症例においては原因不明の骨格筋痛や筋力低下を伴い QOL の低下を招いていることが
報告されています。しかし疾患認知の低さなどから診断が遅れ、本邦においても未診断患
者さんは多く存在すると考えられています。
本セミナーにおいては、進行性の本疾患を概説して、自験例を紹介しながら、疾患鑑別の
要点について紹介する予定です。


