
 
 

 

概念・定義  
 

 ヒトヘモグロビン（血色素、Hb）は 141 個のアミノ酸を持つαグロ

ビンと146個のアミノ酸を持つ非αグロビンの各2分子からなる四量体

である。各グロビンのサブユニットの疎水性ポケットには 1個のヘムが

結合しており、Hbは計 4個のヘムを持っている。本症はこのHbの量的・

質的異常に起因する遺伝性疾患である。Hb異常症のうちHbの量的異常

をサラセミアといい、質的異常を異常Hb症という。 

 サラセミアはグロビンのα鎖、非α鎖の合成欠損による無効造血か

ら小球性低色素性貧血を呈する疾患群である。α鎖異常によるものをα

サラセミア、β鎖異常によるものをβサラセミアという。Hbの質的異

常である異常Hb症で最も頻度の高い不安定Hb症は、Hb分子の不安定

性から軽度から超不安定なものまで幅広く存在する。安定型の異常Hb含

量は正常Hbと同等であるが、不安定度が増すほど変性が早くなり、含量

が減る。その中でも、鎌状赤血球症（HbS 症）は末梢血の赤血球形態が

鎌状を示す異常Hb症である。HbS 症はHbAのサブユニットであるβ
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鎌状赤血球症  
 

かまじょうせっけっきゅうしょう 
 

 
グロビン遺伝子の 6番目のグルタミン酸がバリンに置換された結果生じ

る。  

 

症状  
 

 重症型サラセミアでは、不均衡なHb産生が赤血球膜障害を招き溶血性

貧血を起こす。日本人に最も多く見られるサラセミアは軽症型であり溶

血症状は少ない。一般に小球性低色素性貧血を示す。ただし、妊娠や感

染症の合併で一過性に貧血症状が増悪する場合もあるため注意が必要で

ある。日本人異常Hb症の約 70%は機能的に問題のない無症候性バリア

ントである。HbA1c 測定中に異常パターンや異常値から偶然発見される

ことが多い。患者の症候は、不安定Hbによる溶血性貧血(17.9%)、高酸

素親和性Hbによる多血症(10.2%)、低酸素親和性Hbによるチアノーゼ

(3.8%)、サラセミア様症状(2.5%)、HbS による鎌状赤血球症(0.3%, 日本

人にはない)がある。  

 

治療  
 

 サラセミアで問題となるのは、重症型である。骨髄移植は根治療法と

なるが、主に保存的治療(輸血+鉄キレート療法)が行われる。最近は経口

除鉄剤が開発され、患者の精神的、身体的負担が軽減されつつある。一

方、重症型サラセミア発生の予防が近年進歩した。βサラセミアのホモ

接合体、複合ヘテロ接合体の出生を避けるために、地中海沿岸諸国では

患者教育とヘテロ接合体スクリーニングが行われている。日本人に多い



 
軽症型サラセミアの場合、基本的に治療は必要ない。不必要な鉄剤投与

などを避け、妊娠や感染症などの要因で一過性に貧血増悪が引き起こさ

れる事実を認識・把握するため、教育やカウンセリングが必要である。

異常Hb症も軽症であれば治療を要しないが、重度の溶血が見られる場合

（ドミナント型など）には輸血を必要とし、脾摘を行う場合もある。  
 
抜粋元：http://www.shouman.jp/details/9_8_13.html 

 


