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成人期ダウン症候群における認知症のバイオマーカー診断
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成人期ダウン症候群(ダウン症)、認知症、アルツハイマー病バイオマーカー診断
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この研究は成人期ダウン症患者さんを経年的に追跡し成人期の医療上の問題を評価すること、
特に代表的な問題である認知症発症を正確に診断する技術の確立を目指しています。

小児医療の発達と整備に伴い、ダウン症の10歳時生存率は90％以上と推計されるようにな
りました。この結果、ダウン症患者さんの平均余命は飛躍的に向上し、現時点で少なくとも
50-55歳程度と想定され、半数以上の方が成人期であると予想されています。こうしたダウン
症の高齢化に伴い成人期の健康上の問題への対処が強く求められています。その中でも特に
重要な課題が認知症発症の診断と治療です。ダウン症の患者さんは21番染色体を通常より1本
多く保有していますが、同染色体にはアルツハイマー関連遺伝子(アミロイド前駆体蛋白)が存

成人期ダウン症患者さんの認知症診断を目指しています。

在しているため、老人斑アミロイドが形成されやすく
40－50歳頃から若年性アルツハイマー病を生じること
があります。一方でダウン症のアルツハイマー病発症
診断は患者さんのもともとの生活能力に個人差が非常
に大きいため容易ではありませんでした。
われわれは2012年から成人期ダウン症患者さんを縦

断的に診療し認知症発症の有無を検証してきました。
同時に血液の一部を保管し、2010年代の技術的進歩で
あるアルツハイマー病に対する血液診断技術を応用す
ることによってダウン症におけるアルツハイマー病発
症の有無を客観的に評価する手法を確立しました。結
果を図に示します
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