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Autoimmune amelogenesis imperfecta in patients with APS-1 and coeliac 
disease 
APS-1 とセリアック病における自己免疫性エナメル質形成不全 
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エナメル芽細胞はエナメル質を形成する上皮細胞である。エナメル質形成においてエナメル

芽細胞が分泌する種々のエナメル質タンパクが、ハイドロキシアパタイトの足場になる。エナ

メル質タンパクの機能欠失はエナメル質形成不全という先天性障害を引き起こす。エナメル

質形成障害はautoimmune regulator (AIRE)遺伝子の欠損による自己免疫性多内分泌腺

症候群（autoimmune polyglandular syndrome: APS-1）やセリアック病の患者にも認められ

るが、そのメカニズムは不明である。筆者らは、APS-1やセリアック病の患者でエナメル質タ

ンパクに対する自己抗体（多くがIgA）が発現し、その発現は胸腺のAIREによって誘導される

ことを見出した。その機序は、中枢性の免疫寛容が破綻することで、自己抗体が産生され、エ

ナメル質形成が障害される。一方、セリアック病は小腸での末梢性免疫寛容によってトランス

グルタミナーゼ２やカゼインに対する自己抗体が産生されることを明らかにした。これら２つの

疾患におけるエナメル質形成不全はIgAによる自己免疫性の障害であり、筆者らは自己免疫

性エナメル質形成不全と名付けた。 
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