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要 旨

血液透析を導入し 長期生存中の有馬症候群の 例を経験したので報告する。症例は 歳の女性。出生時よ

り筋緊張低下を認めた。 歳時に後頭蓋窩囊胞切除術を受けた際 小脳虫部欠損を認め - 症候群と

診断された。精神運動発達遅滞を認めたが 言語理解可能で有意発語あり 歳時に独歩可能となった。 歳時

に多発性囊胞腎を指摘されたが 歳時に食道静脈瘤破裂で入院となり この際有馬症候群と診断された。腎

機能は徐々に増悪し透析導入のため 歳時に腎臓内科入院となった。会話可能で小学校入学程度の知能を有し

理学所見で低身長 右眼瞼下垂 眼角解離 鼻根部平坦で口唇が閉じない特徴的顔貌を認めた。検査所見では汎

血球減少 肝障害 腎障害を認めた。脳 では小脳虫部欠損 腹部 で著明な肝脾腫と両腎萎縮を認めた。

網膜電図は低電位であり 眼底に網膜色素変性を認めた。血液透析は出血傾向のためメシル酸ナファモスタット

を抗凝固剤として用い 導入経過は順調であった。

有馬症候群は脳-眼-肝-腎症候群とも呼ばれ 小脳虫部欠損が疾患概念の中核をなし 重度の精神運動発達遅

滞と視力障害 眼瞼下垂を含む特徴的顔貌 肝線維症 腎障害など多臓器の病変を呈する。本症例は既報告例に

比し精神発達遅滞 視力障害が軽度であり ある程度自立できた。本症候群患者は 代前半までに腎不全で死

亡することが多く 精神運動遅滞などの他の合併症状を考慮して透析療法を考慮することが患者の の向上

および延命につながると考えられた。
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はじめに

有馬症候群は 年有馬らが脳形成異常 多発性囊

胞腎 網膜色素上皮異常 片側性眼瞼下垂を示す同胞 例

を含む 例を最初に報告した常染色体劣性遺伝の症候群で

ある 。重度の精神運動発達遅滞 視力障害 肝線維症

腎機能障害などを呈することから脳-眼-肝-腎症候群とも

呼ばれている稀な疾患であるが 多くの症例は腎不全や

消化管出血のため成人までに死亡し 生命予後不良であ

る 。

今回われわれは 歳で血液透析(以下 )を導入し

長期生存中の有馬症候群の 例を経験したので報告する。

症 例

患 者： 歳 女性

主 訴：腎機能障害

家族歴：兄が同症候群で腎不全 食道静脈瘤破裂により

歳で死亡 父が慢性腎不全のため 中(原疾患不明)

同胞 人のうち年下の 人は健康。近親結婚(－)

現病歴：妊娠中著変なく在胎 週で自然分娩 出生時

体重 出生時呼吸障害 切迫仮死を認め

は 点であったが その後の呼吸異常は認めなかっ

た。出生時より筋緊張低下 四肢腱反射低下を指摘されて

いた。 歳時に後頭蓋窩囊腫切除術を施行されたが 小脳

虫部欠損を認め - 症候群と診断された。 歳

で歩行可能となるが軽度精神発達遅滞を認め ～

であった。 歳時多発性囊胞腎を指摘され 尿蛋白(＋)

/ であった。 歳時食道静脈瘤破裂のため

入院 内視鏡的食道静脈瘤結紮術を施行され この際有馬

症候群と診断された。その後 腎不全 食道静脈瘤 汎血

球減少などのため外来通院していた。腎不全が徐々に増悪

し 歳時に右前腕に内シャントを作製した。 歳時尿毒

症症状を認め 導入目的に 年 月 日当科入院

となった。

入院時現症：身長 体重 血圧 /

脈拍 /分整 体温 °。会話可能で小学校入

学程度の知能を有した。右眼瞼下垂 両眼開離 両外眼筋

麻痺 鼻根部平坦で口唇が閉じない特徴的顔貌を呈した。

眼瞼結膜貧血様 黄疸なし。呼吸整 肺野ラ音(－) 心収

縮期雑音 / 度。腹部右季肋下に肝 横指触知

左季肋下に脾臍下部まで触知。運動失調認めず。四肢筋萎

縮あり 浮腫認めず( )。

入院時検査所見( )： /

/ と腎不全を認めた。末梢血では を認

めた。またトランスアミナーゼの軽度上昇 γ-

/ / μ/ と肝機能障害を認めた。

画像所見：脳 では後頭蓋窩囊胞 小脳虫部無形成

を認めた( )。腹部 では両腎萎縮と著明な肝脾腫

を認めた( )。眼底は網脈絡膜萎縮様変化・網膜色素変

性変化を示し 網膜電図にて電位の低下を認めた。
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a：5years of age,b：25years of age
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Peripheral blood
 

WBC 2,200/μL
 

RBC 228×10/μL
 

Hb 7.3g/dL
 

Ht 23.4%

Plt 2.5×10/μL
 

PT-INR 1.27

Blood chemistry
 

AST 36IU/L
 

ALT 38IU/L
 

LDH 210IU/L

γ-GTP 116IU/L
 

NH 90μg/dL
 

ALP 734IU/L
 

T-Bil 0.9mg/dL

 

T.P 7.2g/dL
 

Alb 3.7g/dL
 

T-Cho 172mg/dL
 

TG 145mg/dL
 

Na 146mEq/L
 

K 4.0mEq/L
 

Cl 114mEq/L
 

BUN 75.7mg/dL
 

Cr 5.16mg/dL
 

Ca 7.9mg/dL
 

P 5.6mg/dL
 

UA 7.7mg/dL
 

CRP 0.07mg/dL
 

Intact PTH 690pg/mL

 

Blood gas analysis(O 2L/min)

pH 7.489

pO 149.6mmHg
 

pCO 16.8mmHg
 

HCO 12.5mmol/L
 

Urinalysis
 

Sp.Gr. 1.006

urobilinogen (±)

occult blood (±)

keton body (－)

glucose (－)

protein (2＋)

pH 6.5

WBC (－)

a b

 

a：Axial image,b：Sagittal image
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入院後経過：入院翌日より を導入した。血小板減

少による出血傾向を認めたため 抗凝固剤はメシル酸ナ

ファモスタットを用いた。汎血球減少( /μ 前

後 ～ / ～ 万/μ )に対しては -

μ/～ 週 エリスロポエチン 単位/週および濃

厚赤血球( )輸血 出血増悪時には適宜血小板輸血で

対応した。導入当初はキシロカイン 外用にても穿刺を嫌

がり啼泣するためシングルニードルとし 血流は徐々に

/分まで上げていった。透析導入は順調に施行で

き 第 病日に退院となった。退院後は外来にて週 回

各 時間の透析を続けていたが 年 月肝不全が進

行 が上昇しアミノ酸輸液やラクツロース 投与を

開始。同年 月 輸血後も貧血が改善せず多数の不規

則抗体が出現し 溶血を認め 月に再入院となった。溶血

性貧血に対しプレドニンが開始となり ～ / か

ら ～ / と改善したため約 週間で退院となった。以

後 年 月より通常の穿刺とし 同年 月より週 回

の維持透析を行っている。

考 察

本症例は乳児早期から小脳虫部欠損 眼瞼下垂を含む顔

貌異常 視力障害 精神運動発達遅滞 筋緊張低下を呈

し 肝機能障害 腎機能障害を認め 臨床的に有馬症候群

(脳-眼-肝-腎症候群)に一致する。

脳-眼-肝-腎症候群は先天的に小脳虫部の無形成が疾患

概念の中核をなし 特徴的な他の病変や症状が加わって形

成される症候群であり 有馬症候群以外に多臓器の病変を

示す類縁疾患として 症候群 症候群

症候群( /

)がある 。共通の症状として筋緊張低下 精神

運動発達遅滞を示し いずれの症候群も小脳虫部欠損と同

一時期の器官発生異常を合併するが 各々の症候群の症例

報告でも一部重複したり 一部の症状を欠いている不全型

と考えられる症例もあり いずれも稀な疾患で例数が少な

く 程度の差なのか別の疾患であるのか鑑別困難な場合が

ある 。有馬症候群 症候群および 症候

群などは を示す一連の類縁疾患と

してまとめられる傾向にもある。 症候群 は出

生時からの発作性多呼吸・無呼吸を特徴とする。本症例は

出生時呼吸障害を指摘されており 症候群にみら

れる発作性多呼吸・無呼吸であったのかが鑑別に重要であ

るが 症候群は中枢性呼吸異常が特徴であり

ときに腎病変を伴うが 腎不全が進行する以前に幼少時

に死亡することが多い。 症候群 では運動失調

を認め - 奇形はなく腎障害は少ないため本

症例とは異なる。 症候群 は類似しているが

眼瞼下垂および特徴的顔貌 肝硬変はみられない。特に眼

瞼下垂は明確な病巣は規定できないとされているが 有馬

症候群として報告された例では全例に伴っており 他の

症候群では 症候群として報告された 例中 例

に認めるのみである 。以上より本症例は有馬症候群と

最も合致している。

有馬症候群は腎不全で死亡することが多く 腎病変は本

症候群の生命予後を決定する重要な因子である。有馬症候

群の腎の特徴として 有馬は最初の同胞例の報告で 臨床

的には多尿 蛋白尿がときに(＋) 高値を認め 病

理では腎囊胞 尿細管萎縮 形成不全と多数の拡張像 尿

細管腔にエオジン好染性のコロイド状物質 間質に小円形

細胞 線維芽細胞 多量の膠原線維の集合 電顕所見とし

て 囊基底膜の不均等な肥厚と迂曲 遠位尿細管

上皮は萎縮 近位尿細管基底膜は肥厚と述べている 。し

かし有馬症候群やその近似例として報告されている症例で

は 多発性囊胞腎に加えて腎異形成症の所見を持つ例があ

ることなど腎病変も病理学的に均一ではなく 加齢による

変化も考慮する必要があるとされている 。今回われわ

れの症例では 歳時囊胞腎を指摘されていたが 透析

導入時は萎縮腎であり年齢的に変化したことも考えられ

る。

有馬症候群に対し 現在までに 歳と 歳の 例の腹膜

透析(以下 )導入例が各々報告されている 。本症

例は巨脾のため では有効な腹腔容積が低下していると

考えられたこと 出血・感染の危険が大きいと考えられた

こと また家族に 手技に対する不安感・負担感があっ

たこと 体重は 以上ありシャントに適した血管が

あったこと などにより を選択した。慢性腎不全は

認めるが透析に至っていない有馬症候群の症例 ま

た を施行された 症候群例は 例報告され

ているが われわれの検索し得た範囲では を施

行している有馬症候群の報告は本症例のみである。

有馬症候群の既報告例と比較し本症例に特徴的であった

ことは 腎機能障害の進行が緩徐であり 網膜電図は低値

であったが反応を認め視力障害が軽度であったこと 精神

運動発達遅滞が軽度で言語理解可能であり 有意発語を認

めること 独歩可能であることなどである。本症例はある

血液透析中の有馬症候群の1例



程度自立できたが 同症候群であった本症例の兄は精神発

達遅滞が重度で発語なく 独座不可であった。家族と話し

合い は施行せず腎不全 消化管出血で 歳時

に死亡した。有馬症候群の死因は腎不全であることが多

く 精神障害 肝不全など 他の身体状況を考慮しつつ透

析療法を施行することにより 同症候群の患者の延命およ

び の改善につながると考えられた。
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