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『Cryopyrin: Disease to Gene to Therapy』

“遺伝性自己炎症性疾患の基礎と臨床”
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小児・皮膚 炎症性疾患懇話会

製品紹介：持続性選択H1受容体拮抗・アレルギー性疾患治療剤

『 ザイザル錠5㎎ 』

※英語での講演になりますが、同時通訳はございません。
※軽食をご用意させていただきます。
※裏面にHal Hoffman先生のご紹介を記載させて頂きました。



Cryopyrin; Disease, Gene to Therapy

クライオピリン；病気、遺伝子から治療へ

Hal Hoffman博士

カリフォルニア大学サンディエゴ校 医学部 小児科 准教授

講演内容概略

Muckle–Wells症候群(MWS、別名urticaria-deafness amyloidosis蕁麻疹・難聴・
アミロイド沈着症)、familial cold urticaria（家族性寒冷蕁麻疹症、別名familial
cold autoinflammatory syndrome, FCAS ） と neonatal-onset multisystem

inflammatory disease (NOMID、新生児発症多系統炎症性疾患)の三疾患は希な遺
伝性疾患であり、小児発症の反復する蕁麻疹様皮疹、発熱、聴覚障害、関節炎等を
特徴とする疾患である。Hoffman博士はMWSとFCASの原因がクライオピリン
(cryopyrin/CIAS1/NLRP3)遺伝子の異常にあることを発見し（参考文献１）、
MWS, FCAS と NOMID の 三 疾 患 は CAPS (Cryopyrin-associated periodic

syndrome、クライオピリン関連周期性症候群)として認識されている。これらの疾
患では、クライオピリンの異常によってインフラマゾームと称されるカスパーゼ１
活性化機構が恒常的に活性化されており、結果として活性型インターロイキン１が
産生されやすい状態になっている。治療としてはインターロイキン１受容体阻害剤
の予防的投与が有効である（参考文献２）。CAPSの基礎から臨床まで広く紹介す
る。
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