


はじめに

財団法人 循環器病研究振興財団 理事長　　川島　康生

長生きしても、寝たきりか、病気の期間が長ければ、いい人生とはいえま

せん。WHO（国際保健機関）が、新しい“ものさし”として「平均健康寿命」

を取り入れたのも、この考えにもとづいています。

平均寿命から病気や寝たきりの期間を差し引き、平均して何歳まで元気で

暮らせるか正味の健康な期間を示したのが平均健康寿命で、先ごろ191か国

を対象にした第１回の調査結果が発表されました。

これによると日本が世界一で、74.5歳（男性71.9歳、女性77.2歳）。2位オ

ーストラリア73.2歳、3位フランス73.1歳と続きます。反対に平均健康寿命

が短いワースト3は、シエラレオネ25.9歳、ニジェール29.1歳、マラウイ

29.4歳です。健康寿命の短い国々に比べ、日本人はなんと50年も長く健康的

な生活を送っているのです。

しかし、日本人の平均寿命（80.9歳）と平均健康寿命を比べてみるとどう

でしょう。6.4年間の差があります。確かに健康寿命は世界一だけれど、病気

か寝たきりの日々が6年以上というのは長すぎます。

長寿をまっとうするには、生きがいをもってピンピン暮らし、短期間、寝

込んでコロリと旅立つ、つまり「ピンピンコロリ」（ＰＰＫ）が一番といわれ

ております。これが多くの日本人が理想としてきた健康美学といえましょう。

高齢社会の課題は、健康寿命をいかに平均寿命に近づけるかにかかってい

ます。その大きな障害になっているのが、がんや、循環器病（脳卒中、高血

圧症、虚血性心疾患、大動脈瘤など）、糖尿病などの生活習慣病です。

患者数、医療費についてみると循環器病は、がんを上回って第１位ですか

ら高齢社会に立ちはだかる最大の疾患といえます。

しかし、循環器病は食生活、運動、禁煙といった生活習慣の改善と危険因

子を避けることによって予防できますし、発病後もライフスタイルの改善と

危険因子を避けることが治療の大きな柱となります。

循環器病の知識を身につけ、日々、いかに健康的なライフスタイルを実践

するか……。それが現代人に求められる長寿の知恵なのです。

その情報発信として、循環器病研究振興財団では財団発足10周年を記念し

〈健康で長生きするために　知っておきたい循環器病あれこれ〉を刊行中です。

国立循環器病センターの先生方に、最新の情報をわかりやすく解説してもら

っています。広く活用されるのを願っています。
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国立循環器病センター研究所

病因部　部長 加藤　久雄

20世紀の半ばから遺伝子の正体や働きを探る研究が急ピッチで進み、

病気と遺伝子の関係も、病気によってははっきりとわかるようになりま

した。他の病気についても、その関係の解明が期待されています。

一部のがんでは発がんを進める遺伝子や、逆に発がんを抑える遺伝子

があることがわかり、遺伝子治療への応用研究が進められています。

脳卒中や狭心症、心筋梗塞など循環器病の場合はどうでしょうか？

循環器病に生活習慣や高血圧、動脈硬化などが「危険因子」として深

く関係しているのは、よくご存じと思います。

最近では、こうした生活習慣などの「危険因子」と、循環器病に関係

する遺伝子の双方が、いわば重なり合う形で循環器病の“下地”になっ

ていると考えられるようになりました。

となると、21世紀は循環器病も遺伝子との関係に目を向け、重視し

なければならない時代になったといえます。

それでは、今後、循環器病と遺伝子の関係がはっきりすれば、この病

気の予防と治療にどんなメリットがあるのでしょうか。

こうした点を、できるだけわかりやすく解説したいと思います。

まず遺伝についておさらいしておきましょう。遺伝とは親の体質（顔、

形、体つき、病気にかかりやすいかなど）が子供に伝わることで、それ
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循環器病と遺伝子の話
“オーダーメード医療”への道

遺伝子の正体は？

発病の下地に遺伝子も
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は遺伝子によって伝わります。

私たちの体は、約60兆個もの細胞からなっています。それらの細胞

は〈図１〉をご覧いただくとわかるように、いろいろな部分から構成さ

れています。

細胞の中には「核」と呼ばれる大切な部分があって、その中に遺伝子

を乗せた24種類の「染色体」があります。遺伝子の情報を蓄えた短い

“ひも”のような形のものと思ってください。

図１　人体を構成し遺伝情報を担うもの

人の体は60兆個もの細胞からできていますが、細胞の一つ一つの中は、
いろいろな部分、例えば、核やミトコンドリヤと呼ばれるものなどが
あります。核のなかに染色体があって、遺伝情報を担っています。

細胞

染色体

核



染色体は具体的にどんな形かを〈図２〉に示しました。男性も女性も

46本の染色体を持っています。そのうち「性染色体」は男女で違いま

すが、ここでは詳しくは触れません。（この点を詳しく知りたい方は

〈図２〉の説明や、巻末の〈注〉と〈図７〉を参照してください）

染色体は遺伝子を乗せた“ひも”のようなものと説明しましたが、こ

のひもはＤＮＡ（デオキシリボ核酸）という「長い鎖」でできています。

長い鎖は三つの部品（塩基、糖、リン酸）がワンセットになってつなが
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図２　これが人の染色体

染色体のうち、番号で呼ばれる常染色体は22種あり、それらが１対ず

つ示されています。その他にXおよびYと呼ばれる性染色体があります。

染色体の数は以下のとおりです。

¡体細胞…男：22対の常染色体 ＋ XおよびY性染色体　合計46本

女：22対の常染色体 ＋ ２本のX性染色体 合計46本

¡卵子……22本の常染色体 ＋ X性染色体

¡精子……22本の常染色体 ＋ XまたはY性染色体

第１番染色体　 第２番染色体　 第３番染色体　 第４番染色体　 第５番染色体

第21番染色体　 第22番染色体　　　 X染色体　　　 Y染色体

第６番染色体　 第７番染色体　 第８番染色体　 第９番染色体　 第10番染色体

第11番染色体　 第12番染色体　 第13番染色体　 第14番染色体　 第15番染色体

第16番染色体　 第17番染色体　 第18番染色体　 第19番染色体　 第20番染色体
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図３　DNAの構造

っています。〈図３〉を参考にしてください。

さて、遺伝子の働きをしているのは４種類の「塩基」で、いわば4種

類の塩基が“暗号文字”になっているのです。これらの暗号文字でつづ

られた文章が、遺伝情報といえます。

その4種類の暗号文字（塩基）は、アデニン（Ａ）、シトシン（Ｃ）、

グアニン（Ｇ）、チミン（Ｔ）と呼ばれています。

次々、専門用語が並んでしまい、皆さんから頭が痛くなったという声

が出そうですが、要は遺伝情報は「四つの“暗号文字”でつづられた文

章である」と覚えておいてください。

DNAは塩基と糖とリン酸という三つのパーツからなり、それがつな

がって、長い鎖となり、このうち４種類の塩基（A,T,C,G）が遺伝情

報の暗号文字となっています。
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一人分の遺伝情報のことを「ゲノム」と呼んでいます。

ゲノムは一人ひとり、ごくわずかですが異なっており、そこに個人の

独自性があります。これを「遺伝情報（ゲノム）の多様性」といいます。

外見や性格、病気になりやすさ、薬の効き方や、副作用も人によって

違ってくるのは、この「多様性」のためです。

こうした差は、遺伝の“暗号文字”の違いによって生じますが、その

違いを「遺伝子多型」と呼んでいます。その中には

◇一つの暗号文字が、他の暗号文字に置き換わっている場合

◇一個から数十個の暗号文字がなくなっていたり、別の暗号文字に置

き換わっている場合

◇二個から数十個の暗号文字がセットになって繰り返し並んでいる部　

分の、繰り返し回数が異なる場合

などがあります。

病気と遺伝子との関係は2タイプあって

①ある遺伝子の暗号文字が異なっていると、非常にかかりやすくなる

病気（「単一遺伝性疾患」といいます）

②暗号文字が異なっていても、必ずしも病気にならず、生活習慣が関

係することによってかかりやすくなる病気（生活習慣病など）

があります。

遺伝子の働きの違いによって、正常とは異なったたんぱく質ができた

り、たんぱく質ができすぎたりすると、体に必要なさまざまな物質にア

ンバランスが生じ、結果として病気になるのです。

①の「単一遺伝性疾患」には、進行性筋ジストロフィー、血友病Ａ、

家族性高コレステロール血症、嚢胞
のうほう

性線維症、ハンチントン氏舞踏病な

どがあり、まれですが重篤な病気です。

②については、まず〈図４〉をご覧ください。高血圧や、がん、心臓

病、糖尿病などは、遺伝情報の違いといった遺伝的要因に加えて、喫煙
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個人差がある遺伝情報
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や食生活、飲酒、ストレス、生活環境などの生活習慣や環境が組み合わ

さって発症すると考えられています。

だから、これらの病気に関係する「遺伝子の違い」（個人差）がはっ

きりすれば、生活習慣・ライフスタイルを変えることによって病気の予

防や治療に役立てることができます。

では、どのようにして遺伝子を調べれば、循環器病に関係する「遺伝

子の違い」がわかるのでしょうか。高血圧を例に説明しましょう。

人の血液から、遺伝子の暗号文字がつづられているＤＮＡを取り出し、

いくつかの遺伝子の構造を他の人と比較してみます。

図４　原因が重なって発症する
染色体のなかにある遺伝子に書き込まれた設計図に従って、遺伝子が
いつ、どこで、どれだけ働けばよいか、非常に厳密にコントロールさ
れています。遺伝子の暗号文字の違い（遺伝的要因）や生活習慣（環
境要因）により、この調節機構に異常が生じると、必要なたんぱく質
が必要なだけつくられなくなり、結果として病気になります。

（中村祐輔著「先端のゲノム医学を知る」羊土社を基に作成）

遺伝子研究が必要なわけ

¡遺伝的要因　　　　　　¡環境要因

遺伝子の暗号文字の違い
（複数）

喫煙、食生活
飲酒、ストレス
生活環境

病気
高血圧

がん

心臓病

糖尿病

遺伝子による体の調節の
仕組みのアンバランス
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〈図５〉をご覧ください。それぞれ、同じ遺伝子でも個人によって異

なる暗号文字に置き換わっているところ（丸の部分）があります。つま

り、それぞれの遺伝子の構造は、どの人も同じというわけではないので

す。

こうした違いは、遺伝子によってはすでに明らかになったものもあり

ますが、わかっていないものもたくさんあります。

すでにわかっている遺伝子でも、日本人については調べられていない

場合があり、現在、日本人の「遺伝子の違い」に関する研究がどんどん

進められています。

しかし、実際には「遺伝子の違い」のほとんどは、病気とは関係があ

りません。ですから、病気にかかっている人と、そうでない人の遺伝子

を比べてみないと、どの「遺伝子の違い」が病気と関係しているか分か

らないのです。

図５ いま仮に、高血圧の発症に関係のある遺伝子が三つ（遺伝子１，２，

３）あったと仮定し、それらの文字が違っている個所を、丸で示しま

した。（実際には、もっとたくさんの違っている個所がありますが、

分かりやすくするために、ここでは病気と関係するものだけ示してい

ます）しかし、三つの遺伝子のうちの一つまたは二つが丸になってい

るBさんやCさんは高血圧にはならず、三つの遺伝子がともに丸にな

っているＤさんだけが高血圧にかかりやすくなると考えられていま

す。

Aさん

Bさん

Cさん

Dさん

遺伝子
１

遺伝子
３

遺伝子
２

暗号文字暗号文字暗号文字暗号文字暗号文字暗号文字



高血圧症の原因と考えられる遺伝子（「候補遺伝子」といいます）は、

〈表１〉のようにたくさん知られていますが、はっきりと明らかになっ

たものは、残念ながらまだありません。
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表１　高血圧の発症に関係すると考えられる候補遺伝子

¡ナトリウムやカリウムを細胞のなかに取り込んだり、排せつしたり
するたんぱく質に関係する遺伝子

¡血圧を上げる作用をもつ生理活性物質を作る酵素に関係する遺伝子

¡血圧を下げる作用をもつ生理活性物質を作る酵素に関係する遺伝子

¡活性酸素を分解する酵素に関係する遺伝子

¡高脂血症や動脈硬化に関係する遺伝子

¡細胞の増殖やその調節に関係する遺伝子

¡細胞の接着に関係する遺伝子

¡糖代謝に関係する遺伝子

¡脂質代謝に関係する遺伝子

¡肥満に関係する遺伝子

¡交感神経系に関連する遺伝子

¡血栓の形成と溶解に関係する遺伝子
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もう少し詳しく説明しますと、いくつかの「遺伝子の違い」の組み合

わせが、高血圧の発症に関係していると考えられますので、はっきり特

定することが大変、難しいのです。さらに、いままでに知られている

「候補遺伝子」のほかに、まだ知られていない新しい遺伝子（新規遺伝

子）も見つけなければなりません。そのために高血圧になりやすい動物

を用いて、新しい遺伝子を探し出す研究が進められています。

高血圧と「遺伝子の違い」との関係を明らかにするためには、高血圧

患者さんの遺伝子を調べなければなりません。

しかし、高血圧症の患者さんには高脂血症を合併している人が多く、

糖尿病の患者さんでは約半数が高血圧といわれています。さらに腎疾患、

虚血性心疾患、肥満を伴う高血圧も多いのです。

ですから、〈図６〉のように、高血圧と他の疾患を合併している患者

さんも調べなければなりません。

これらの患者さんたちのさまざまな情報（例えば〈表２〉に示すよう

な情報）と遺伝子解析の結果とをつきあわせれば、「遺伝子の違い」が

高血圧とどう関係するかを知ることができます。

もう一つの重要なことは、健康な人の遺伝子を調べることです。

現在、高血圧ではない人の「遺伝子の違い」と、すでに高血圧になっ

ている人の「遺伝子の違い」を比べると、高血圧の発症に関係すると思

われる「遺伝子の違い」を見つけることができるからです。

こういったことが分かると、どのような生活習慣を守れば高血圧が予

防できるかを明らかにすることも期待できます。

すでに病気になっている患者さんに対しては、どのような薬が最も有

効か、また、薬の副作用はどのようにして防げるかを明らかにするため

に、薬剤に反応する遺伝子（薬剤応答遺伝子）についての研究も必要で

す。

高血圧、動脈硬化、心筋梗塞などに使われる薬は多くの種類がありま

すが、これらの薬のうち、どの薬の組み合わせが、それぞれの患者さん

に最も有効かを調べるには、患者さんの治療効果を見ながら、遺伝子解
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図６　高血圧症の遺伝子解析の対象となる集団

表２ 高血圧患者の臨床情報収集項目

年齢・性・病名・合併症・既往症・家族歴

発症年齢・身長・体重（初診時および途中経過）

生活習慣（飲酒・喫煙・運動習慣など）

投与薬剤とその変遷および血圧の価・投与薬剤による副作用

臨床検査検査値（レニン濃度、アルドステロン濃度、電解質など）

特殊ホルモン検査・心エコー頚部エコー検査（治療前後）

24時間血圧計測定　など

高血圧症高脂血症合併
高血圧症

心筋梗塞合併
高血圧症

健 常 者

高血圧症
および 高脂血症

心筋梗塞

心筋梗塞高脂血症

患者群

一 般
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析研究を進めることが大切です。

こうして、一人ひとりが持つ遺伝情報の違いと病気との関連がはっき

りすれば、病気の予防、早期発見、治療も、各個人に応じた“オーダー

メードの医療”ができるようになります。個人個人の特徴に応じた医療

は、高齢化社会ではとくに必要になっているといえます。

繰り返しになりますが、健康な人でもかかりやすい病気が分かるよう

になりますから、例えば、禁煙する、食塩をとりすぎない、太り過ぎに

ならないようにするといった生活習慣を若いころから守ることで、循環

器病を予防することができます。

さらに、病気の原因遺伝子が明らかになると、その遺伝子がつくりだ

すたんぱく質を調べることによって、新しい薬をつくることも可能にな

ります。

こういった遺伝子診断や遺伝子治療について検討するためには、とり

わけ倫理的な配慮が必要です。

というのは、ある人の遺伝情報は、その人のすべての血縁者にある確

率で共有されていますから、例えば病気に関する遺伝情報が漏れた場合、

生命保険への加入を断られたり、就職差別を受けたりといった人権侵害

が起こる可能性があるからです。

遺伝的な特性（病気など）は、発症していなくても、遺伝子検査によ

って確かめることができます。ですから、治療法や診断法の確立してい

ない病気の遺伝情報を調べるときは、検査を受ける人が、その結果につ

いて知りたい場合の「知る権利」と、逆に、知りたくない場合の「知り

たくない権利」が保証されていなくてはなりません。

「遺伝子解析研究についての倫理的問題に対応するための指針」は厚

生科学審議会先端医療技術評価部会が昨年4月28日に、また、「ヒトゲ

ノム研究に関する基本原則」は科学技術会議生命倫理委員会が昨年6月

14日に作成しています。これらの研究を対象とした国全体の「倫理指

どうする？ 倫理的問題
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針」は平成12年度中に作成される予定です。

「倫理指針」の基本方針をまとめますと以下のようになります。

1．血液提供者の意思の尊重（インフォームド・コンセント）

2．専門家および市民の立場の人から構成された倫理審査委員会によ

る承認と外部委員による実地調査

3．血液提供者の人権保護

4．個人情報管理者による厳格な個人情報の保護

「連結可能匿名化」あるいは「連結不可能匿名化」の後、遺伝子

解析を行う

5．遺伝カウンセリングの整備

6．研究の情報開示

「連結可能匿名化」とは、個人を特定できる情報（氏名、住所、生年

月日など）と匿名化された番号との関係を対応させたリストを厳重に保

管し、匿名化された番号だけで遺伝子解析を行うことです。

一方、「連結不可能匿名化」とは、個人を特定できる情報を取り除い

たあと、匿名化された番号だけで遺伝子解析を行うことです。この場合、

個人情報が漏れる危険はなくなりますが、個人に解析結果をお教えする

ことはできません。

国立循環器病センターでは、「ミレニアム（新しい千年紀）・ゲノ

ム・プロジェクト」の重要テーマである「高血圧疾患遺伝子」の解明を

担当し、昨年4月から研究を開始しました。

人の遺伝子情報を解読する計画「ヒト・ゲノム計画」が世界の研究者

の協力で進められ、遺伝の暗号文字がどんな配列で並んでいるかがほぼ

解明されてきたのは、ご存じのことと思います。

暗号文字の配列の違い、つまり「遺伝子の違い」を比較して、病気に

関係する遺伝子を明らかにする国家的事業が「ミレニアム・ゲノム・プ

ロジェクト」で、昨年から始まりました。

国立循環器病センターの取り組み



対象となるのは5大疾患である痴呆、がん、糖尿病、高血圧、ぜんそ

くに関係する遺伝子で、薬剤反応性関連遺伝子も解析して、先に説明し

ました“オーダーメード医療”の実現と、新薬の開発を目的にしていま

す。

この事業は、人類の直面する課題解決のために、大胆な技術革新をめ

ざして産官学が共同して挑む国家的事業「ミレニアム・プロジェクト」

の一環です。

国立循環器病センターでは、「高血圧疾患遺伝子」の研究を通じ、ど

のような「遺伝子の違い」を持っていると高血圧になりやすいか、高血

圧の合併症（例えば心筋梗塞）を起こしやすい「遺伝子の違い」はどの

ようなものか、どの薬を使うと効果があり、副作用が少ないかなど、患

者さんだけでなく、多数の健康な人にも協力してもらって精度の高い遺

伝子の解析を行い、それぞれの個人に応じた“オーダーメード医療”の

開発に貢献することを目的にしています。

この研究を行うためには、血液を提供し、ご協力いただくたくさんの

方の十分な理解を得なければなりません。とくに、個人情報の保護など、

倫理面での徹底した配慮と管理が必要であり、そのために様々な対策を

講じています。

〈注〉染色体と遺伝

細胞には、体を構成する「体細胞」と精子や卵子のような「生殖細胞」

との2種類があります。

体細胞には◇男性の場合、22種類の「常染色体」が１対ずつと、Ｘ

およびＹと呼ばれる「性染色体」の合計46本の染色体が、◇女性では、

22種類の「常染色体」が１対ずつと、Ｘと呼ばれる「性染色体」が2本

の計46本の染色体からなっています。

一方、「生殖細胞」である卵子には、22本の「常染色体」と「Ｘ性染

色体」の計23本の染色体があり、精子には22本の「常染色体」と、Ｘ

またはＹの「性染色体」のいずれかの計23本の染色体があります。

14
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卵子と精子が受精すると、46本の染色体からなる受精卵ができ、そ

れが分裂を繰り返して、私たちの体ができあがります。〈図７〉

図７　生殖細胞から人体ができるまで

精子と卵子が受精して受精卵ができ、細胞分裂により体の細胞ができ

る様子を模式的に示したもの。

（中村祐輔著「先端のゲノム医学を知る」羊土社 から引用）

卵
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「知っておきたい循環器病あれこれ」は、シリーズとして定期的に刊行

しています。既刊は次の通りで、国立循環器病センター正面入り口近くの

スタンドに置いてあります。ご自由にお持ち帰りください。（一部、品切れ

の号があります。お含みおきください）

郵送をご希望の方は、お読みになりたい号を明記のうえ、返信用に「郵

便番号、住所、氏名」を書いた紙と、送料として120円（１冊）分の切手

を同封して、循環器病研究振興財団へお申し込みください。

①酒、たばこと循環器病　　　　　　②脳卒中が起こったら

③肥満さよならの医学　　　　　　　④高血圧とのおつきあい

⑤心筋梗塞、狭心症とその治療　　　⑥怖い不整脈と怖くない不整脈

⑦心不全－その症状と治し方　　　　⑧心筋症とはどんな病気

⑨心臓移植のあらまし　　　　　　　⑩血管の病気…「こぶ」と「詰まる」

⑪ 予備軍合わせ1370万人の糖尿病〈その1〉 ⑫ 予備軍合わせ1370万人の糖尿病〈その2〉

⑬心臓リハビリのQ＆A ⑭“沈黙の病気”を進める高脂血症

⑮ 脳卒中と言葉の障害　　　　　　　⑯ 脳卒中のリハビリテーション

⑰ 循環器病の食事療法　　　　　　　⑱ たばこのやめ方

⑲ 脳卒中にもいろいろあります　　　⑳ 運動と循環器病

@1 動脈硬化　　　　　　　　　　　　@2 ストレスと循環器病

@3 大動脈瘤とわかったら　　　　　　@4 老化 と ぼけ

いま何が問題か…早期発見と対策 糖尿病コントロールの指針…運動・食事・くすり

－予防と回復のために－

－種類と対応は？－

－ストレスとつきあうために－これだけは知っておきたい
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