
1 

 

認知症に関する APOE 遺伝学的検査の適正使用ガイドライン 第 2 版 

初 版 2025 年 3 月 31 日 

        第 2 版 2026 年 7 月 16 日 

 

「認知症に関する APOE 遺伝学的検査の適正使用ガイドライン」作成委員会 

 

作成委員長： 

関島 良樹 （信州大学医学部・教授） 

 

作成委員： 

池内 健   （新潟大学脳研究所・教授） 

石浦 浩之  （岡山大学学術研究院医歯薬学域・教授） 

古庄 知己  （信州大学医学部・教授） 

櫻井 晃洋  （札幌医科大学医学部・名誉教授） 

中村 勝哉  （信州大学医学部附属病院・准教授） 

中村 雅之 （鹿児島大学大学院医歯学総合研究科・教授） 

森 康治   （大阪大学大学院医学系研究科・講師） 

矢部 一郎  （北海道大学大学院医学研究院・教授） 

 

協力者： 

柴田 有花 （北海道大学大学院医学研究院・客員研究員 / 認定遺伝カウンセラー） 

張 香理   （東京大学医学部附属病院・認定遺伝カウンセラー） 

 

 

監修 日本認知症学会，日本老年精神医学会，日本神経学会，日本精神神経学会， 

日本老年医学会，日本神経治療学会，日本遺伝カウンセリング学会 

 

 

 



2 

 

改定の履歴 

初版 

厚生労働行政推進調査事業費補助金「アルツハイマー病の新しい抗 Aβ 抗体薬およ

び BPSD 治療薬対応のための診療指針策定のための調査研究」（研究代表者：冨本秀

和） 

 編集：認知症に関する APOE 遺伝学的検査の適正使用ガイドライン作成委員会

（作成委員長 関島良樹） 

 監修：日本認知症学会，日本老年精神医学会，日本神経学会，日本精神神経学会，

日本老年医学会，日本神経治療学会，日本遺伝カウンセリング学会 

 

改訂第 2 版における変更点 

1. APOE 遺伝学的検査の薬事承認および保険適用に伴い，該当箇所の記載につい

て変更および追記を行った． 

2. 日本人のデータなど，最新の ARIA のリスクに関する情報を追加した． 

3. APOE 遺伝学的検査について，患者本人の判断力に応じて代諾者を設定できる

ことを追記した． 

4. 最新の文献を追加した． 
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用語の説明 

 

アルツハイマー病（Alzheimer’s disease: AD） 

 本ガイドラインで用いる AD は，認知症を前提とする臨床診断を意味するもので

はなく，疾患を特徴付ける病理変化（脳へのアミロイドβの沈着およびタウの沈着）

により定義される．AD は，認知機能正常な前臨床期（preclinical AD），軽度認知障

害（mild cognitive impairment: MCI）の状態（MCI due to AD）を経て，認知症を

呈する状態（AD dementia）に至る[1-3]．臨床的には，AD はアミロイドβ検査（脳

脊髄液アミロイドβ測定またはアミロイド PET）及び臨床所見によって診断される． 

 

アポリポタンパク E（apolipoprotein E: APOE） 

APOE は脂質の輸送や代謝などに関わる分子である．APOE をコードする APOE

遺伝子は，家族性 III 型高脂血症など脂質異常症の原因遺伝子であるとともに[4]，

AD の発症リスクや抗アミロイドβ抗体薬の副作用のリスクにも関与する．APOE 遺

伝型のうち，ε4 が AD の発症や[5-7]、抗アミロイドβ抗体薬の副作用であるアミ

ロイド関連画像異常（ARIA）の発症リスク[8-10]を高める． 

 

アミロイドβ／抗アミロイドβ抗体薬 

 AD 患者の脳で最も早期に認められる病理変化がアミロイドβの脳への沈着であ

り，病因への関与が示唆されている．脳内に沈着したアミロイドβを除去する抗ア

ミロイドβ抗体薬の臨床的な有効性が証明され[8, 9]，本邦でも上市されている．  

 

アミロイド関連画像異常（amyloid-related imaging abnormalities: ARIA） 

 ARIA は抗アミロイドβ抗体薬の頻度の高い副作用である．MRI 画像の所見から，

浮腫（E: edema, ARIA-E）と出血（H: hemorrhage, ARIA-H）に分類される．ARIA

の多くは無症状であるが，重篤で生命を脅かす事象がまれに発生する．APOE 遺伝

型の一つである ε4 が ARIA のリスクを高める． 

 

薬理遺伝学的検査 

 特定の薬剤への生体応答（有効性や副作用）に関する遺伝学的検査． 
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1. はじめに 

APOE は，AD の発症リスクを左右する主要な遺伝子の一つである．APOE は，

112 番目と 158 番目のアミノ酸をコードする２つの一塩基置換（rs429358, rs7412）

の組み合わせにより３つの主要な遺伝型（ε2, ε3, ε4）が規定され，ε4 が AD 発

症のリスクになる[5-7]．一方，AD に対する抗アミロイドβ抗体薬の治験で，ε4 が

同薬の副作用である ARIA 発生のリスクであることが明らかになった[8-10]．抗ア

ミロイドβ抗体薬の上市に伴い，AD 発症の遺伝学的リスクとしての APOE という

従来の考え方に加え，APOE 遺伝型の情報を抗アミロイド β 抗体薬治療に関する患

者・家族との共同意思決定や，副作用の発現頻度の予測などの臨床に活用する薬理

遺伝学的な意義が生じている．このような状況下で，現在の本邦の医療事情に即し

た認知症に関する APOE 遺伝学的検査の適正使用ガイドラインの作成が求められて

いる． 

本適正使用ガイドラインは，厚生労働行政推進調査事業費補助金「アルツハイマ

ー病の新しい抗 Aβ 抗体薬および BPSD 治療薬対応のための診療指針策定のための

調査研究」（研究代表者：冨本秀和）において 2025 年に初版が策定された．策定に

あたっては，本邦の医療現場を考慮し，臨床での活用の実態，関連する国内外の指針

やガイドライン，臨床研究の成果および進行状況，専門家の意見を参考とした．初版

策定後，APOE 遺伝学的検査が薬事承認および保険適用となった．このような認知

症に関する APOE 遺伝学的検査を取り巻く状況の変化に対応するため，ガイドライ

ンを改定した．本適正使用ガイドライン第 2 版が，わが国における認知症に関する

APOE 遺伝学的検査の適正使用につながることを期待する． 

 

2. 適正使用ガイドラインの目的 

 本ガイドラインは，認知症診療を向上させるために，APOE 遺伝学的検査の臨床

における適正使用を促すための資料を提供することを目的としている． 

 

3. APOE 遺伝学的検査の意義 

1) AD の発症リスク評価としての APOE 遺伝学的検査 

APOE 遺伝型の頻度は，日本人健常者では ε3*3 が 74.5%と最も高く，続いて

ε3*4（16.6%），ε2*3（6.4%），ε4*4（1.7%）、ε2*4（0.2%）、ε2*2（0.2%）の

順となる[11]．一方，AD 患者では ε4 の頻度が健常人に比して高く，ε2 の頻度が

低いことから，ε4 は AD のリスク因子，ε2 は防御因子として作用すると考えられ
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ている[5-7, 12-14]．日本人においては，APOE 遺伝型 ε3 ホモ接合体（健常者で最

も多い遺伝型）と比較して、ε4 ヘテロ接合体は 3.9～5.6 倍，ε4 ホモ接合体は 21.8

～33.1 倍アルツハイマー型認知症（疾患を特徴付ける病理変化に基づかない臨床的

な診断）を発症するオッズが上昇する[13, 15, 16]． 

AD は多因子疾患であり，複数の遺伝要因と環境要因が発症に関与する．APOE 遺

伝学的検査により得られる情報は発症リスクに関する確率であり，単一遺伝子疾患

における遺伝学的検査のような診断的な意義は乏しい[17]．ε4 を保持しているか

らといって必ずしも AD を発症するわけではなく，AD 患者の約 1/3 はε4 を保持し

ていない[8, 9, 18]．一方で近年，大規模な剖検コホートおよび臨床コホートのバイ

オマーカー解析から，ε4*4 は晩発性遺伝性 AD の原因遺伝子と解釈することが可

能であるとの報告もある[19]．この様な状況および AD 治療の現状から，国内外の

ガイドラインでは，AD 診断や発症予測を目的とした APOE 遺伝学的検査は推奨さ

れていない[20, 21]． 

 

2) 抗アミロイド β 抗体薬の副作用リスクを評価する薬理遺伝学的検査としての

APOE 遺伝学的検査 

抗アミロイドβ抗体薬の副作用である ARIA と APOE 遺伝型との関連が注目され

ている[22]．抗アミロイド β 抗体薬であるレカネマブ，ドナネマブを用いた第 3 相

試験における ARIA は，浮腫（E: edema）・出血（H: hemorrhage）とも ε4 ホモ接

合体，ε4 ヘテロ接合体，ε4 非保持者の順で発生頻度が高かった（表 1, 2）[8-10]．

特に ε4 ホモ接合体は，症候性 ARIA が生じる可能性が他の遺伝型と比べて相対的

に高いことから，APOE 遺伝型の情報を副作用の発現頻度の予測や，患者・家族と

の共同意思決定に活用する，薬理遺伝学的な意義が生じている． 

表 1 レカネマブ第 3 相試験における ARIA の頻度（文献 8 から作成，海外データ

を含む） 

 ε4 非保持者 

(N=278) 

ε4 ヘテロ接合体 

(N=479) 

ε4 ホモ接合体 

(N=141) 

ARIA-E 5.4% 10.9% 32.6% 

ARIA-H 11.9% 14.0% 39.0% 

症候性 ARIA-E 1.4% 1.7% 9.2% 
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表 2 ドナネマブ第 3 相試験における ARIA の頻度（文献 9,10 から作成，海外デー

タを含む） 

 ε4 非保持者 

(N=255) 

ε4 ヘテロ接合体 

(N=452) 

ε4 ホモ接合体 

(N=143) 

ARIA-E 15.7% 22.8% 40.6% 

ARIA-H 18.8% 32.3% 50.3% 

症候性 ARIA-E 3.9% 6.7% 8.4% 

海 外 の レ カ ネ マ ブ お よ び ド ナ ネ マ ブ の 適 正 使 用 推 奨 （ appropriate use 

recommendations）においては，投与候補者には事前に APOE 遺伝学的検査を実施す

る こ と が 推 奨 さ れ て い る [23, 24] ． ま た 米 国 食 品 医 薬 品 局 （ Food and Drug 

Administration: FDA）は，レカネマブおよびドナネマブの添付文書の中で「枠付き

警告」として ARIA に関する注意喚起を行っている[25, 26]．「枠付き警告」の中で，

ARIA は治療初期に発現し，多くは無症状であるが，重篤で生命を脅かす事象がまれ

に発生するとし，特に APOE ε4 ホモ接合体について言及されている．AD の約 15%

を占める ε4 ホモ接合体 AD 患者は，症候性 ARIA および重症 ARIA の発生率が他

の APOE 遺伝型の患者に比べ高いため，治療開始前に ε4 の有無を検査し，抗アミ

ロイドβ抗体薬の治療効果と ARIA 発症のリスクについて患者および家族と話し合

うべきと記載されている．レカネマブおよびドナネマブは欧州でも認可されている

が，APOE ε4 ホモ接合体患者は適応外となっている． 

一方で，日本人におけるレカネマブの ARIA 出現頻度は，日本人以外と比較して

低いことが明らかになっている（表 3, 4）[27, 28]．また，ドナネマブでは，従来の

700mg から開始する用法と比べ，350mg から開始することで ARIA-E リスクが軽減

されることが報告されており[29]（表 5），本邦においても 2025 年 8 月から 350mg

から漸増する用法に変更されている． 

表３ レカネマブ第 3 相試験における日本人の ARIA の頻度（文献 27 から作成） 

 ε4 非保持者 

（N=26） 

ε4 ヘテロ接合体 

（N=48） 

ε4 ホモ接合体 

（N=14） 

ARIA-E 0% 2.1% 21.4% 

ARIA-H 11.5% 8.3% 21.4% 

症候性 ARIA-E 0% 0% 0% 
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表４ レカネマブの本邦実臨床における ARIA の頻度（文献 28 から作成） 

 ε4 非保持者 

(N=530) 

ε4 ヘテロ接合体 

(N=591) 

ε4 ホモ接合体 

(N=153) 

ARIA-E 2.3% 4.4% 9.8% 

ARIA-H 5.3% 7.5% 11.8% 

表５ ドナネマブにおける従来用法（700 mg で投与開始）と新規用法（350 mg で

投与開始）における ARIA 発現頻度の比較（文献 29 から作成） 

 ε4 非保持者 ε4 ヘテロ接合体 ε4 ホモ接合体 

350mg 

開始群 

(N=75) 

700mg 

開始群 

(N=72) 

350mg 

開始群 

(N=115) 

700mg 

開始群 

(N=112) 

350mg 

開始群 

(N=21) 

700mg 

開始群 

(N=21) 

ARIA-E 13.3% 15.3% 15.7% 24.1% 23.8% 57.1% 

ARIA-H 20.0% 13.9% 28.7% 31.3% 28.6% 47.6% 

 

4. 本邦における APOE 遺伝学的検査の現状 

2025 年 6 月に，APOE 遺伝型を判定する検査試薬が体外診断用医薬品として製造

販売承認された．さらに 2026 年 7 月には，抗アミロイドβ抗体薬の使用前に，投与

後の ARIA の発現リスクを評価するための APOE 遺伝学的検査が保険適用となった． 

また，APOE ε4 保持者を対象とした本邦を含むグローバル治験の一部で APOE

遺伝型の開示が行われている[30]． 

一方，保険外診療や Direct-to-Consumer（DTC）検査としても APOE 遺伝学的検

査が提供されているが，その検査には認知症や遺伝医療の専門家が関与しているこ

とは少なく，十分な情報提供や検査後のサポートが行われているとは言い難い状況

である[31]．APOE 遺伝学的検査に対する自己決定が，不十分な情報に基づいて行

われている懸念がある． 

また，APOE の ε2 ホモ接合が家族性 III 型高脂血症の原因となることから，原発

性脂質異常症に関連する遺伝学的検査として，APOE 遺伝学的検査が実施されるこ

とがあり，二次的所見として ε4 を保有していることが判明する場合がある． 

 

5. APOE 遺伝学的検査の適正化 

APOE 遺伝学的検査を行う際には，検査の分析的妥当性，臨床的妥当性を事前に
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確認することが必要である．APOE 遺伝型を知ることを目的に，遺伝子自体ではな

く，その産物である APOE タンパク質のアイソフォーム解析を行う場合も，同様で

ある． 

研究目的で検査を行う際には，「人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫

理指針」（2023 年 3 月 27 日一部改正）[32]を遵守し，インフォームドコンセントを

取得した上で実施する．被検者への結果開示については、被検者にとってのメリッ

ト，デメリットを吟味した上で，研究計画の作成段階で開示の有無を明示しておく．

開示希望の有無を検査実施前に確認し，認知症もしくは臨床遺伝の専門医が結果の

開示を行うことが望ましい．結果を開示する際には心理的影響に配慮し，必要に応

じて継続的な支援を行う． 

医療として検査を行う際には，日本医学会「医療における遺伝学的検査・診断に関

するガイドライン」（2022 年 3 月改訂）[17]を遵守する． 

 

6. APOE 遺伝学的検査の適正使用：適切な使用 

 AD 患者に対して抗アミロイドβ抗体薬使用前に，ARIA リスクとの関連を含め

た APOE 遺伝学的検査の意義について患者・家族に説明し話し合う必要がある． 

 AD 患者に対して抗アミロイドβ抗体薬使用前に，ARIA 発症リスクについて患

者・家族と話し合い共同意思決定に活用することや，副作用の発現頻度の予測に

活用することを目的に，APOE 遺伝学的検査を行うことが推奨される． 

 

APOE 遺伝学的検査は，アミロイドβ検査（脳脊髄液アミロイドβ測定またはア

ミロイド PET）及び臨床所見から AD の診断を確定した後に実施する[33]．検査前

には，検査の意義と得られる結果の意味について十分な説明を行う（補足資料：APOE

遺伝学的検査の同意説明モデル文書を参照）．APOE 遺伝学的検査のインフォームド

コンセント取得および結果説明は，抗アミロイドβ抗体薬を処方する認知症診療の

専門医が主体的に行う．本検査に関する説明および同意取得は，原則として患者本

人に対して行う．ただし，患者本人による十分な理解および判断が困難な場合には，

家族などの代諾者から同意を得ることができる．代諾を得る場合でも，本人への配

慮（アセントの取得）は重要である． 

APOE 遺伝型は生涯変化せず，血縁者で共有される遺伝情報という側面もある．

このため，被検者本人が血縁者への影響を不安に思う場合や血縁者が希望する場合

には，遺伝カウンセリングを提供するなどの配慮が必要となる．自施設で遺伝カウ
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ンセリングが実施できない場合は，実施可能な施設との連携体制を構築することが

必要である．ε4＊4 患者の子は，ε4 アレルを一つ以上保持する高リスク者となる．

ε4 を保持する易罹患性に関する正しい理解を促すとともに，AD 発症に関与する環

境因子のリスク低減を促すなどの配慮が求められる[34-39]．また，ε4 保持者に対

して，遺伝情報の保護と差別防止への配慮も必要である． 

 

7. APOE 遺伝学的検査の適正使用：不適切な使用 

 AD 診断や発症予測を目的とした APOE 遺伝学的検査を行うことは不適切であ

る． 

 保険外診療や DTC 検査などで，AD 発症リスク評価を目的とした APOE 遺伝

学的検査を行うことは不適切である． 

 健常人を対象に APOE 遺伝学的検査を行うことは不適切である． 

 

注）研究や治験などにおいて，認知症のない健常者を対象に APOE 遺伝学的検査が

行われる場合がある．研究や治験に関しては，個々の研究計画・治験実施計画が適切

であるか，実施施設の倫理委員会や治験審査委員会で審査されるべきである． 

 

8. 資金源 

本適正使用ガイドラインは，厚生労働行政推進調査事業費補助金「アルツハイマ

ー病の新しい抗 Aβ 抗体薬および BPSD 治療薬対応のための診療指針策定のための

調査研究」（研究代表者：冨本秀和）において作成した． 

 

9. 利益相反 (conflict of interest: COI) 

日本医学会「日本医学会 COI 管理ガイドライン 2022」に基づく利益相反指針に

従い，利益相反を公開した． 

 ガイドラインは、研究におけるエビデンスを最優先して決定したが，エビデンス

が不足する部分についてはエキスパートオピニオンも参考とした． 

 ガイドラインの内容については，関係学会からの客観的な査読・審査の上で最終

的に決定し，その旨を記載した． 

 研究者全員からの申告を受けた主任研究者において管理の上「R６厚生労働科学

特別研究事業報告書：アルツハイマー病の新しい抗 Aβ 抗体薬および BPSD 治

療薬対応のための診療指針策定のための調査研究」にて開示している． 
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10. おわりに 

認知症診療における APOE 遺伝学的検査の薬理遺伝学的な有用性が示されており，

本検査が薬事承認および保険適用となった．一方で，社会における APOE 遺伝型に

関する正しい理解を普及させる努力が必要である．本ガイドラインが，わが国にお

ける APOE 遺伝学的検査の適正な臨床活用，ひいては認知症診療の向上に寄与する

ことを期待する．今後，新規薬剤の開発・承認など，APOE 遺伝学的検査に関する

医療環境や科学的根拠に変化が生じた場合，本ガイドラインを適時に改訂する． 
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12. 補足資料：APOE 遺伝学的検査の同意説明モデル文書 

 

この文書は、抗アミロイドβ抗体薬を処方する認知症診療の専門医が APOE 遺伝

学的検査に関するインフォームドコンセントを取得する際の支援を目的に、「認知症

に関する APOE 遺伝学的検査の適正使用ガイドライン」作成委員会が作成したもの

です。各施設の実情に合わせ、適宜改変して使用して頂く事が可能です。また、自施

設で独自に同意説明文書を作成して頂いても構いません。 
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１．はじめに 

抗アミロイドβ抗体薬（レケンビまたはケサンラ）の治療を受ける前に、APOE

（アポイー）遺伝子の検査（APOE 遺伝学的検査）を実施することで、副作用の出

やすさを予測し治療の参考にすることができます。検査の内容を十分ご理解頂いた

上で、検査に同意される場合は同意文書にご署名ください。分からないことがあり

ましたら、遠慮なく何でも聞いてください。 

本検査に関する説明および同意取得は、原則として患者さんご本人に対して行い、

ご本人の自由意思に基づいて同意をいただきます。ただし、ご本人による十分な理

解や判断が困難な場合には、ご本人に代わってご家族などの代諾者から同意をいた

だくことがあります。代諾者は、ご本人の意思および利益を最大限に尊重し、ご本人

に代わって同意または不同意の意思表示を行います。なお、APOE 遺伝学的検査は

アルツハイマー病の遺伝的リスクを推定することにもなるので、その結果を知るこ

とで代諾者自身や他の血縁者のアルツハイマー病の遺伝的リスクを知り得る可能性

があります（詳細は「５．APOE 遺伝子とアルツハイマー病の遺伝について」のと

ころで説明します）。 

 

２．遺伝子とは 

１）遺伝子は人の体の設計図です 

人は個人個人それぞれ異なりますが、

これは「人の体の設計図である遺伝子」

がそれぞれ異なることが大きな理由で

す。遺伝子は A, T, C, G という４種類

の記号で構成されています。一卵性の双

子はとてもよく似ていますが、これは人

の体の設計図である遺伝子の記号が全く

同じだからです。ただし、生まれ育った

環境が違うので、双子でもそれぞれに特

徴がでてきます。

人には約 2 万種類の遺伝子が存在しています。この中には血液型の遺伝子や瞳

の色を決める遺伝子、耳垢がカサカサしているかしっとりしているかを決める遺

伝子など、いろいろな遺伝子が含まれています。お酒に強いか弱いか（赤くなる
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かどうか）も遺伝子のタイプで決まっています。このようにそれぞれの遺伝子に

いくつものタイプがあり、人それぞれちがうので個性や特徴が生まれます。 

 

２）遺伝子は多くの病気の発症にも関係しています 

病気によって遺伝子の関与がとても大きいものから小さいものまで様々ですが、

アルツハイマー病などの認知症を含め、ほとんどの病気の発症に遺伝子が関係し

ています。 

 

３）遺伝子は薬の効果や副作用の起こりやすさにも関係しています 

遺伝子のタイプの違いは、薬の効果や副作用の起こりやすさにも関係していま

す。いくつかの薬では、治療を開始する前に薬の効果や副作用を予測するための遺

伝子検査が行われています。 

 

３．APOE 遺伝子について 

APOE は誰もがもっている遺伝子です。APOE 遺伝子には、「ε（イ－）２」、

「ε３」、「ε４」の３つの種類があります。このうち、ε４を持っていると抗アミ

ロイドβ抗体薬の副作用が出やすかったり、アルツハイマー病になりやすいこと

がわかっています（あとで詳しく説明します）． 

 

APOE 遺伝子 

の組み合わせ 
説 明 

ε2 ε4 APOE 遺伝子にε４をもっていると、抗アミロイドβ抗体薬

の副作用が出やすかったり、アルツハイマー病になりやすい

ことがわかっています。ε４をもっているからといって、必

ずアルツハイマー病になるわけではありません。 

ε3 ε4 

ε4 ε4 

ε3 ε3 日本人で一番多い APOE 遺伝子の組み合わせです。 

ε2 ε3 ε2 をもっていると、アルツハイマー病になりにくいことが

わかっています。 ε2 ε２ 
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４．APOE 遺伝子と抗アミロイドβ抗体薬の副作用との関係 

抗アミロイドβ抗体薬（レケンビまたはケサンラ）は、アルツハイマー病の原

因の一つであるアミロイドβというたんぱく質を取りのぞくことができます。こ

のお薬を使うと、脳のアミロイドβが減りますが、アミロイド関連画像異常

（ARIA：アリア）という副作用がでることがあります。ARIA は、脳からアミロ

イドβが取りのぞかれるときに、血液の成分が血管の外にもれ出すことでおこり

ます。これによって、脳がむくんだり（浮腫）、出血したりします。ARIA は多く

の場合無症状ですが、頭痛、視覚障害、意識障害、けいれん、麻痺、言語障害、

などの症状がでることがあります。ARIA による脳出血が原因で死亡した例が稀

に報告されており、その発生率は約 0.4%程度です。 

この副作用は、APOE 遺伝子の組み合わせによって（ε４をもっているかどう

かによって）出やすさが変わることがわかっています。ご自身の APOE 遺伝子

について知ることは、治療を受けるかどうか判断するための材料になります。ε

４をもっていると、この副作用が起こりやすくなりますが、だからといって、抗

アミロイドβ抗体薬の治療ができなくなる訳ではありません。また、主治医が

APOE 遺伝子の検査結果を参考に治療を行うことで、副作用のすみやかな診断や

対応ができる可能性があります。 
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この図は、レケンビとケサンラの国際的な治験の結果ですが、レケンビに関し

ては、日本人では ARIA の頻度が日本人以外と比較して低いことが明らかになっ

ています。ケサンラに関しては、2025 年８月から用法が変更され、ARIA の頻

度が減少しています。 

 

５．APOE 遺伝子とアルツハイマー病の遺伝について 

 アルツハイマー病の人の APOE 遺伝子の組み合わせを調べると、ε４を１つ

もつ人が約 50%、ε４を２つもつ人が約 15％いることがわかっています。 

✓ ε４を 1 つもつ人のこどもが、その親からε４を受けつぐ可能性は 50%

です。  

✓ ε４を２つもつ人のこどもは、その親から「ε４」を１つ受けつぎます。 

 

 

 

 日本人では、おおよそ５人に１人がε４をもっており、ε４をもっていることは

珍しいことではありません。ε４を持っているとアルツハイマー病になりやすい

ことがわかっていますが、ε４を持っているからといって、必ずアルツハイマー病

になるわけではありません。APOE 遺伝子の組み合わせ（表を参照）にかかわら

ず、認知症発症の予防のために以下のような生活習慣＊の導入が勧められています。 
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＊認知症の発症予防に効果的な生活習慣 

（認知機能低下および認知症のリスク低減 WHO ガイドラインから抜粋）  

 身体活動（通勤などの移動(徒歩、自転車)、仕事、家事、遊び、ゲーム、

スポーツなど） 

 禁煙 

 健康なバランスのとれた食事、地中海食 

 過剰な飲酒を控える 

 社会活動への参加 

 体重の適切な管理（肥満を避ける） 

 生活習慣病の管理（高血圧、糖尿病、高脂血症） 

 

アルツハイマー病の遺伝について不安に感じたり、より詳しい情報を知りたい

場合は、主治医にご相談ください。必要に応じて遺伝カウンセリングを受けること

ができます。 

 

６．APOE 遺伝学的検査の目的 

 抗アミロイドβ抗体薬（レケンビまたはケサンラ）の治療を受ける前に、APOE

遺伝子の検査を実施することで、副作用の出やすさを予測し、実際に抗アミロイド

β抗体薬の治療をはじめるかどうか、ご本人、ご家族、主治医が話し合う材料にし

ます。 

 

７．APOE 遺伝学的検査の利益 

 抗アミロイドβ抗体薬（レケンビまたはケサンラ）の副作用の出やすさがわか

るため、治療をする利益と不利益について、事前にご本人、ご家族、主治医が十

分に話し合うことができます。その結果、副作用の危険性を踏まえて、抗アミロ

イド β 抗体薬による治療を行わないという選択に至る場合もあります。このよ

うに、検査結果は患者さんにとって適切な治療方針を選択するための参考となり

ます。また、主治医が副作用を速やかに診断したり対応したりできる可能性があ

ります。 
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８．APOE 遺伝学的検査の不利益 

 検査は採血のみであるため、検査を受ける際の危険性や不利益はほとんどあり

ません。一方で、APOE 遺伝子の検査結果を知ることにより、ご本人が将来につ

いて不安を感じたり、心理的な負担を抱えたりする可能性があります。また、ε

４はお子さんなどのご家族にも受けつがれる可能性があるため、ご家族が将来ア

ルツハイマー病を発症することを不安に思われる可能性があります。遺伝につい

て不安に感じられる場合は、遺伝カウンセリング（有料）を受けることができま

す。遺伝カウンセリングでは、遺伝の専門医や専門のカウンセラーが、相談され

る方が医学的な情報を充分に理解し、納得した上で意思決定できるように支援し

ます。ただし、遺伝カウンセリングにおいても、認知症を発症していない方に対

して APOE 遺伝子の検査を行うことは推奨されていません。 

 

９．APOE 遺伝学的検査の方法 

 通常の採血と同じ手順で採血を行い、血液の細胞に含まれる DNA（ディーエヌ

エイ）を調べます。 

 

１０．APOE 遺伝学的検査の費用 

 今回の検査にかかる費用は 2,274 点（１点 10 円）です。自己負担額は、患者

さんによって異なります。 
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APOE 遺伝学的検査に関する同意文書 

 

私                       は、APOE 遺伝学的検査について担当者より

以下の説明を受け、その内容を十分に理解しましたので検査を受けることに

同意します。 

 

□ 遺伝子について  

□ APOE 遺伝子とアルツハイマー病との関係           

□ APOE 遺伝子と抗アミロイド β 抗体薬の副作用との関係 

□ APOE 遺伝子とアルツハイマー病の遺伝との関係 

□ APOE 遺伝学的検査の目的   

□ APOE 遺伝学的検査の利益と不利益 

□ APOE 遺伝学的検査の方法 

□ APOE 遺伝学的検査の費用    

 

【ご本人の署名欄】 

同意した日：       年    月    日 

 

ご本人署名：                                     

（代筆者：                 ）     

 

 代諾の場合 本人氏名（            ） 続柄（   ）      

 

 代諾者署名                           

 

【担当者の署名欄】 

私は、上記の患者さんに本検査について十分に説明した上で同意を得ました。 

 

説明日時：       年    月    日 

 

説明者氏名：               （自署） 


