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次の所見が認められたら

（出生前または出生後の超音波検査、ECHO、もしくは CT スキャン）
動脈の輝度異常

以下を考慮して
ください

I

GACI は、ENPP1 遺伝子または ABCC6 遺伝子の変異によって引き起こされる希な石灰化疾患
です。病的な動脈石灰化および狭窄、重度の心血管系合併症、ならびに生後 6 か月以内の

50% を超える死亡率を特徴とします。
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輝度異常 
動脈または心臓弁（超音波、心エコー、CT、MRI）

検査の適応

血管狭窄
（CTA、MRA、ECHO）

低リン血症性くる病の 
家族歴

または

または

ENPP1 および ABCC6 の遺伝子検査

© 2025 Inozyme Pharma, Inc. 無断複写・転載を禁ず。

よく見られる徴候／症状

その他の合併症には、肺、消化器系、および神経系の障害などがあります。

胎児超音波所見
•	 心嚢液貯留
•	 羊水過多
•	 胎児水腫

新生児／乳児
•	 高血圧
•	 心不全
•	 呼吸窮迫
•	 左室肥大
•	 心臓弁異常

GACI の診断経路

CT：コンピュータ断層撮影、CTA：コンピュータ断層撮影血管造影、ECHO：心エコー、MRA：磁気共鳴血管造影、MRI：磁気共鳴画像。
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