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概要 

Abstract 

気管支拡張症は、気管支の不可逆的な拡張を特徴とし、慢性の咳・喀痰、

反復する気道感染や増悪を呈する疾患である。近年、その病態は単なる

気道の形態異常ではなく、粘液線毛クリアランス障害、慢性感染、炎症、

気道構造破壊が相互に影響する疾患として理解され、原因疾患や併存症

を明らかにした上で個々の患者に応じた診療を行うことが重要となっ

ている。本講義では、気管支拡張症の病態、原因検索、感染管理を含む

診療の基本を概説するとともに、その重要な原因疾患の一つである原発

性線毛機能不全症（primary ciliary dyskinesia：PCD）を取り上げる。

PCDは先天的な線毛機能異常により、幼少期から上下気道感染を反復し、

成人期には気管支拡張症へ進展する遺伝性疾患である。一方、わが国で

は成人まで診断されていない症例も少なくない。特に日本人では DRC1遺
伝子異常が重要であり、内臓逆位や特徴的な電子顕微鏡所見を伴わない

症例が存在するため、従来の典型像のみでは見逃される可能性がある。

鼻腔一酸化窒素測定、遺伝学的検査、電子顕微鏡検査などを組み合わせ

た診断アプローチと、近年の遺伝子解析技術の進歩について、自験例お

よび国内外の知見を交えて解説する。さらに、早期診断と小児期から成

人期への切れ目のない診療体制の重要性について考察する。 
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