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進行性家族性肝内胆汁うっ滞症１型(PFIC1 型) 

良性反復性肝内胆汁うっ滞症１型（BRIC１型） 
検査コード番号： 

 GT-ONJ-211600 

疾患の別名： 

  Byler 病（PFIC１型）、Summerskill 病（BRIC） 

MIM (Mendelian Inheritance in Man)番号： 

 ＃211600（PFIC１型）、＃243300（BRIC１型） 

臨床・生化学所見： 

 黄疸・強い痒み、肝内胆汁うっ滞があるにもかかわらずγ-GT 値正常。 

  BRIC１型は PFIC１型と同一遺伝子の変異によるが、PFIC よりも軽症な疾患である。 

遺伝形式：  

 常染色体劣性遺伝 

遺伝子名（遺伝子座）：  

 ATP8B1 (18q21) 

遺伝子診断の適応：  

 臨床症状、生化学的検査（血清γ-GTP 値や尿の胆汁酸分析を含む）、肝生検により PFIC

が疑われた場合の確定診断として使用される。 

    PFIC１型は PFIC２型と臨床所見で鑑別困難であるが、肝移植の適切な時期を決めるた

めに遺伝子診断による病型の確定が有用である。 

遺伝子変異について：  

 ATP8B1 上に 36 カ所以上の変異点が報告されている。変異のホットスポットは報告され

ていない。 

検査法：  

 翻訳領域の塩基配列を直接決定する。その家系で既に病因変異が判明している場合は、

該当領域のみのダイレクトシークエンスを行う。 

検査の感度： 

 日本人における正確な情報は不明であるが、臨床症状、生化学的検査（血清γ-GTP 値

や尿の胆汁酸分析を含む）、肝生検により PFIC が疑われた多くの症例で変異が検出さ

れることが期待される。 

費用： 

  63,000 円 

所要日数： 

  4 ヶ月 
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