
【緒言】当センターでは血色素異常症の検査を受託してい

る。今回、鎌状赤血球症が疑われた家族の症例を経験した

ので報告する。

【症例】35才父、29才母、1才児の三名でいずれもアフリ
カ人。依頼元施設内にて児に小球性貧血、末梢血血液像で

標的赤血球を認め、ヘモグロビン分画の検査にて異常ヘモ

グロビンが検出されたため鎌状赤血球症を疑い、当センタ

ーへ検査依頼された。

【検査データ】父、母：血液一般検査にて、小球性が認め

られるものの貧血は認められなかった。末梢血血液像にて、

一部標的赤血球が認められた。血色素異常症スクリーニン

グ検査にて、ヘモグロビンの若干の不安定性が認められ、

等電点電気泳動にて異常バンドが検出された。

児：血液一般検査にて、小球性貧血が認められた。溶血が

認められ、末梢血血液像にて、赤血球大小不同、標的赤血

球が認められた。血色素異常症スクリーニング検査にて、

GLT50の延長が認められた。ヘモグロビンの若干の不安定
性が認められ、等電点電気泳動にて異常バンドが検出され

たが、児のみ HbAのバンドは認められなかった。異常ヘモ
グロビン症の可能性が強く疑われ、グロビン遺伝子の解析

を行った。

【結果】父、母、児に βグロビン遺伝子のシーケンシング
解析を行い、6番目のコドンに GAG (Glu) → GTG(Val) 
(HbS)　の変異を検出した。父、母は HbSのヘテロ接合体、
児は HbSのホモ接合体であることが判明した。また、父、
児に無症候性 αサラセミア (-α/αα）が合併している事が判
明した。

【結論】今回の解析から、HbSのホモ接合体とヘテロ接合
体での症例を経験し、各検査データの比較を実施すること

ができた。現在のところ、鎌状赤血球症例は日本人より検

出されていないものの、国際化に伴い鎌状赤血球症に限ら

ず、血色素異常症の日本での遭遇も多くなっている。これ

らの診断に当センターの血色素異常症検査の有用性は高い

と考えられた。
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