
はじめに

( )は ～ 人に 人が発症する遺伝性腎疾

患である。患者の約半数は 歳代までに -

( )に至るとされており 過去 年間の本邦

における新規の 患者のうち約 を占めている。

また 医療機関に受診している患者数は ～ 人に

人である 。同疾患は -

とも呼ばれており 主に成人期の疾患と考えられて

いたが 胎児期・新生児期の報告もみられ 新生児期から

両側腎腫大 著明な高血圧を呈する症例 乳児期に腎不全

に至った症例などの報告もみられる。また 両側腎に多発

性囊胞を認める
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( )との鑑別が難しい。

今回 新生児期に両側腎腫大で発見され著明な高血圧を

呈した 症例を報告する。

症 例

【症例 】

患 者：生後 日 女児

主 訴：腎腫大(胎児エコー)

家族歴：母；腹部エコー検査にて両腎に多発性囊胞あり

母方祖母；腎囊胞(詳細不明) 母の叔父；脳出血既往

あり

現病歴：胎児エコーにて腎腫大を指摘されていた。羊水

過少所見は認めなかった。在胎 週 日 で出生

した。仮死などは認めず。生後 日 腹部エコー上両側腎

は長径約 と腫大し 皮髄境界は不明瞭で 皮質表層

には径 ～ の囊胞を多数認めた。生後 日に哺乳不

良 腹部膨満が出現し 日に当科に紹介入院となった。

前医での血圧は最高 / であった。

入院時現症：身長 体重 血圧 /

検査所見：血中尿素窒素 / クレアチニン

/ ヘモグロビン / ヘマトクリット

血液ガス 重炭酸イオン /

－ / 血漿レニン活性 / / アル

ドステロン / 尿比重 尿蛋白定性陰性

尿中蛋白/クレアチニン(スポット尿)/ / 尿中β

(スポット尿) μ/

線：胸部 腹部特記すべき所見なし

腹部エコー：腎サイズ右 × 左 ×

心エコー：僧帽弁逸脱 大動脈弁逆流などの心内奇形を

認めず。 ( )

- ( )

- ( )

経 過：両側腎腫大 多発性腎囊胞 血圧上昇 腎囊胞

の家族歴から と診断した。高血圧に対して入院

翌日からカプトプリルを開始し 入院 日目からリシノプ

リルに変更した。血圧は徐々に低下し 入院 カ月時には

～ / ～ と安定し退院した。生後 カ月半時

に再入院し開放生検検査(腎・肝)を行った。腎については

ボウマン囊の拡大所見( )を認め 被膜直下

から大小の囊胞で占められていた。尿細管拡張は認めな

かった。肝では門脈域の線維増生 胆管増生を認めた。現

在生後 カ月であり リシノプリル 内服中。血圧は

～ / ～ と安定している。同時期に行った腎

エコーでは 腎サイズは著変なかったが 新生児期に比べ

腎囊胞拡大を認めた。

【症例 】

患 者：生後 カ月 男児

主 訴：腹部膨満

家族歴：父；多発性囊胞腎にて他院経過観察中 父方祖

父；高血圧(腎については不明) 父方祖父の兄弟；くも膜

下出血で死亡(腎については不明) 母 姉( 歳)；血圧

エコーについて異常所見なし

現病歴：生後 カ月時に腹部膨満に気づき 近医を受診

し腹部腫瘤を指摘された。腹部エコーおよび から両側

の腎腫大を認め 当科に紹介受診 入院した。

入院時現症：身長 体重 血圧 /

検査所見：血中尿素窒素 / クレアチニン

/ ヘモグロビン / ヘマトクリット

血液ガス 重炭酸イオン /

/ 血漿レニン活性 / / アルドステロ

ン / 尿比重 尿蛋白定性 尿中蛋白/

クレアチニン(スポット) / / 尿中β (ス

ポット尿) μ/

線：胸部

腹部エコー：腎サイズ右 左 皮髄境界は

不明瞭。皮質を中心に径 ～ 程度の小囊胞が多数認

められた。肝；肝外胆管拡張所見あり
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心エコー：心収縮不良 心筋の著明な肥厚あり。僧帽弁

逸脱 大動脈弁逆流などの心内奇形を認めず。

退院前検査：血漿レニン活性 / / アルドス

テロン /

経 過：画像所見からは と鑑別が困難であっ

たが 家族歴や胎児エコーで羊水過少所見を認めていない

こと 生後の呼吸障害を認めないことから と診

断した。入院時 多呼吸 哺乳力低下 心不全を認めた。

高血圧に対しニフェジピンを頓用するとともにリシノプリ

ルを開始 その後アムロジピン フロセミドを併用した。

徐々に血圧は低下し 入院 日目には ～ / ～

となった。心不全症状は速やかに改善し 心エ

コー上も入院 日目で と改善した。しかし心筋

肥厚は残存した。その後血圧は ～ / ～ と

安定し 生後 カ月に退院した。

考 察

の新生児例の報告は少ない。新生児の腹部腫

瘤の報告に関して らは 腹部筋肉がま

だ低緊張である生後 時間までに丹念な診察を行うと

両側性・片側性を含めて約 の頻度で が

見つかると述べている。両報告を併せると 例のう

ち無形成・低形成が 例( )馬蹄腎が 例( )

水腎症は 例( ) 多囊腎は 例( ) 多発性囊

胞腎( )は 例( )であった。そのほかでは 重複

尿管 腫瘍 両側腫大腎などが報告されていた 。

また らの 歳未満の剖検に関する報告では

剖検例のうち 例( )が腎囊胞を有し うち異形成

腎は約 は は 例で で

あった 。 の発症については その約 は 番

染色体上の遺伝子 ( )の異常により発症し

～ は 番染色体上の遺伝子 ( - )の異

常による。少数例であるがこれ以外の遺伝子異常により

発症する例もある 。また 同様に両側腎に多発性腎囊

胞を呈し鑑別疾患にあがる は その多くが新生

児期から乳児期に腎不全を呈する疾患であり 番染色

体上の遺伝子 ( - )の異常により発症する 。

出生 人に 人の頻度である。囊胞は径 ～ で

画像所見上では明らかな囊胞として捉えられないのが特

徴とされる 。新生児期に発症する例は 症候群を呈

し 羊水過少 肺低形成による呼吸不全 急性腎不全によ

り死亡に至ることも多い。新生児期を乗り越えた症例では

幼少時期にかけて腎不全が進行し最終的には に至

る。

新生児期発症の重症 と は鑑別が困難

である。 の家族歴があれば診断可能な場合も多いが

画像上囊胞が明らかでないことも多く 皮質表層の小囊胞

が特徴ともされるが でもエコー などの画像

上囊胞が認められる場合もある。

病理学的には では その囊胞形成が糸球体上

皮や内皮の未分化・未成熟が関与するとされ 糸球体から

集合管まで いずれの部位が囊胞の発生場所となってもよ

いと考えられる 。また らの報告では 乳児

期から幼児期発症の では約 が

を呈するとされている 。本症例 では

( )の所見を呈した。それに対して で

は 典型的には集合管を起源とした紡錘状の拡張が認めら

れる。以上から 両者の鑑別には肝組織も含めた病理学

的・遺伝子学的検索でないと困難であることも多いと考え

る。

は つのカテゴリーに分類され 1つめは

なもの のものであるが

はここに分類される。次に

(例：

など)である。最後に

に伴うものに分類される 。

胎児期あるいは乳児期に診断された は幅広い

臨床症状を呈するが 新生児症例の報告では がみら

れても少数で 重症例の報告は少ない。一方。

らの自験例を含む胎内あるいは生後 カ月までに発症した

例の報告では 例が カ月以内に死亡しており 原因

は 例が呼吸障害 例が腎皮質壊死 不明が 例であっ

た。胎児死亡は 例で うち 例(双胎 組)が中絶であっ

た。 カ月以降の死亡は 生後 週に腎不全による例 生

後 カ月に尿毒症による例が報告されている。 例が生存

しており うち 例で高血圧の記載がある 。また

らの生後 年以内に発症した 家族 例の報告では 腎

腫大は 例中 例で認められている。周産期死亡はなく

中絶した 例を除いて 例が生存中である。この報告は

最大で 歳まで経過観察されており 例中 例で高血

圧を認めている。 例が末期腎不全からそれぞれ 歳

歳半で腎移植を行われている。残りの 例中 例では腎機

能は正常であると報告されている 。
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今回のわれわれの報告では 例とも新生時期から両側

の腎腫大を呈し著明な高血圧を認めた。 例では高血圧に

よる心不全をきたしており 降圧治療により速やかな心不

全の改善を得られた。

以上のように 早期発症型の については 新

生児期から高血圧 心不全 腎不全をきたす可能性がある

ため 早期診断 早期治療が重要である。

したがって の家族歴を認める際にはスク

リーニングが重要となる。 ら ら

らの報告には の患者および家族(

歳以上)への調査では 無症状者へのスクリーニングの功

罪について記載されている。利点として が発見さ

れなかった際の安心感や 診断された際に治療可能な合併

症や将来の家族計画に対して早期対応が可能な点があげら

れている。弊害点としては 就職や医療・生命保険への加

入が困難になること 本人の不安やスクリーニング自体の

コストがあげられている 。 らは

発症のリスクのある無症状者のほとんどはスクリーニング

検査を受けることを選択しないと述べている。そして こ

のような人々に対して一般診察と血圧測定 検尿のみを行

うことを勧めている 。

その国々で医療保険制度や医療費負担の体制といった背

景は異なるが 新生児期から重篤な症状を示す症例が存在

することを考えれば 少なくとも血圧測定や検尿検査と

いったスクリーニングは不可欠であると考える。

本疾患は常染色体優性遺伝疾患であり 患者本人のみな

らず将来の家族計画にも影響を及ぼす。 患者・家

族に対して包括的なバックアップ体制が重要である。スク

リーニングを行うだけではその後のフォローがなおざりに

されやすく 患者および家族全体をバックアッ

プするために 内科 産科 新生児科 小児科 遺伝科や

ソーシャルワーカー カウンセラーといった多方面にわた

る協力体制が重要であろう。

結 語

早期発症の は臨床症状や疾患の重症度が幅広

く 早期に腎不全に至る症例や 新生児期から心不全をき

たすほどの著明な高血圧を認める症例も存在する。

早期診断 早期治療が重要であり の家族歴を

認める場合には 積極的に診察 血圧測定も含めたスク

リーニングを行うとともに 遺伝カウンセリングなども含

めた医療支援 社会支援を行うことが重要である。
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