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【遺伝性血管性浮腫と C1 インヒビター】 

遺伝性血管性浮腫（HAE）は、補体 C1 イ

ンヒビター（C1-inhibitor; C1-INH）の先天

的異常によって全身のさまざまな部位に発作

性の浮腫を生じる遺伝性疾患である。C1-INH

は文字通り補体 C1 のプロテアーゼ活性を阻

害して補体の異常な活性化を抑制する制御因

子であるが、同時にキニン・カリクレイン系、

凝固・線溶系の活性化を抑制する作用もあわ

せ持っている。C1-INH の異常によってブラ

ジキニン産生が亢進し血管透過性が亢進する

ことによって浮腫が生じる。また HAE では

補体活性化の結果生じた C3a、C5a などのア

ナフィラトキシンも浮腫の病態に一部かかわ

ると考えられる。臨床的には皮膚、腸管、喉

頭の 3 つの領域の発作性浮腫が重要である。

皮膚の場合は顔面や口唇、四肢に限局して指

圧痕を残さない浮腫（non-pitting edema）を

生じる。腸管に起きれば激烈な腹痛を生じ、

喉頭に浮腫を生じると呼吸困難や窒息をきた

しうるため、救急を受診することも稀ではな

い。重篤な病態を起こしうること、C1-INH

の補充療法が可能であることから見逃しては

ならない疾患である。HAE の頻度は 5 万人に

1 人程度と推測されているが、わが国での実

態は不明な点が多い。 

 

 

【HAE ガイドライン作成の背景とその改訂】 

2010 年にわが国最初の HAE 診療ガイドラ

インが補体研究会によって発表された 1, 2, 3)。

このガイドラインは補体研究会運営委員であ

った大井洋之先生の強いリーダーシップのも

とに作成された。ガイドライン作成の大きな

理由は、HAE の疾患認知度がきわめて低く、

見過ごされて適切な治療を受けられない患者

がしばしば存在することであった。さらなる

問題は適切に診断されず対応が遅れた場合に、

喉頭浮腫などにより死に至る患者も稀ならず

報告されていることであった。HAE という疾

患を知ってさえいれば、診断は比較的容易で

あり有効に治療することもできるのに、疾患

の認知度が低いというだけで命を落とす患者

がいるというきわめて厳しい現実がある。疾

患の啓発を進めるための第一歩として HAE

の診療ガイドラインを作成する必要があった。

HAE ガイドライン 2010 の発表後 4 年半を経

過し、その間各方面からたくさんの貴重なご

意見をいただいた。これらのご意見を参考と

して、今回 HAE ガイドライン改訂 2014 版を

発表する。 

 

【改訂 2014 年版のポイント】 

今回の改訂点は 2 つである。「発作時の治療」

は従来の表を改訂し、「小児ならびに妊婦への

22



発作時の治療」は追加とした。わが国におい

て現時点では 2010 年当時と比べても治療法、

診断方法に大きな変化がないため最小限の改

訂とした。 

１）発作時の治療 

2010 年版の表では、トラネキサム酸、

経過観察が＋（施行する）であったが、

今回の改訂版では−（施行しない）と

した。喉頭浮腫のような緊急事態には

C1 インヒビター補充療法が最優先さ

れるべきである。また喉頭浮腫の場合

でも経過観察はもちろん必要であるの

で 2010 年版では＋としたが、「何もし

ないで経過を見る」と誤解を受ける可

能性があるので−とした。 

２）小児ならびに妊婦への発作時の治療 

・小児の場合 

欧米では発作時の治療薬としてヒト血

漿由来 C1 インヒビター製剤に小児の

適応があり(欧州連合のみ、米国は 12

歳以上)、投与量 20U/kg での有効性と

安全性が示されている。 

・妊婦の場合 

妊婦を対象とした症例対照研究はまだ

なされていないが、安全性と有効性か

らもヒト血漿由来 C1 インヒビター製

剤は第一選択薬である。 
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