
はじめに

多発性囊胞腎は 両側の腎臓の皮質・髄質に多数の囊胞

を形成し 腎実質の萎縮と線維化を伴う疾患で 常染色体

優性遺伝多発性囊胞腎

( )と 常染色体劣性遺伝多発囊胞腎

( )に

分類される。 ともに 腎囊胞のみなら

ず 肝臓や心血管系などにおいて種々の腎外の病変を合併

することが知られている 。

今回われわれは と異なり において

は稀とされている肝線維症を合併し 著明な脾腫 汎血球

減少をきたした末期腎不全 の 例を経験したの

で報告する。
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症 例

患 者： 歳 男性

主 訴：全身倦怠感 食欲不振 悪心 嘔吐

既往歴： 歳時；両側鼠径ヘルニア手術 歳時；血

尿 腎機能障害

家族歴：入院時 本人と家族に確認するも腎臓異常の指

摘を受けた家族なし

現病歴： 年 月 日頃から °台の発熱 頭

痛 悪心などの症状が出現し 次第に悪化してきたため

年 月 日当院緊急外来を受診した。血液検査にて

高度腎機能障害( / / )を認め

緊急入院となった。

入院時現症：身長 体重 体温 °

血圧 / 脈拍 /分 整 意識清明 尿毒症

臭あり。呼吸回数 回/分 正常。頭頸部に異常所見なし。

胸部は呼吸音整 心音雑音認めず。腹部は両側腹部に凹凸

の小児頭大の腫瘤を触知する。下肢に浮腫を認めず。神経

学的に異常を認めず。

入院時検査所見：検尿：尿蛋白 ＋ 尿潜血 ＋ 血液

ガス：

/ 末梢血液検査： /

万/μ /μ 万/μ 生化

学検査： / / /

/ / / /

γ- / - / /

/ / /

/ / / /

/ / /

/ / /

検尿異常 代謝性アシドーシス 貧血を伴う汎血球減

少 著明な腎機能障害を認め 末期腎不全の状態であっ
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Abdominal echo(a, b)and CT findings(c)on
 

admission reveal enlarged kidneys with multiple
 

renal cysts

 

Ht：hematocrit, Hb：hemoglobin, WBC：white blood cells, Plts：

platelets,RBC：red blood cells



た。胸部 線にて心拡大認めず 肺野正常であった。腹

部エコー 腹部単純 において 両側の腎臓の腫大と多

数の囊胞を認めた。肝臓には囊胞を認めず また著明な脾

腫を認めた( )。

入院後の経過：腹部画像所見から 腎不全の原因は多発

性囊胞腎によるものと判断した。著明な尿毒症症状と腎機

能障害を認めたため 入院日の 年 月 日に大腿静

脈にカテーテルを挿入し血液透析を導入した。その結果

アシドーシス 低カルシウム血症などの電解質異常が改善

し 自覚症状は消失した。しかし 汎血球減少 特に血小

板減少は進行した( )。骨髄像正常 血中ハプトグロ

ビン濃度正常 直接クームス試験陰性 陰性 抗

核抗体陰性より 汎血球減少は脾腫による脾機能亢進によ

る可能性が高いと判断し 腹部造影 を施行した。画像

上脾腫とともに肝門部の門脈の拡大 軽度の肝内胆管の拡

大を認め 肝疾患による門脈圧亢進症の存在が示唆された

( )。上部消化管内視鏡も施行したが 食道静脈瘤は

認めなかった。さらに多発性囊胞腎の腎外合併症の精査の

ため 頭部 検査を施行した。脳動脈瘤は認めなかっ

たが 左中頭蓋窩にクモ膜下囊胞と硬膜下血腫を認めた。

年 月 日に左手内シャントを作製し 同年 月

日からシャントを使用した透析に移行した。

入院時に聴取した家族歴は 腎疾患の既往を認めないと

いうことであったが 腹部エコーにて母親と長兄に多発す

る腎囊胞が見られた。また母親には多発する肝囊胞 長兄

には脾腫を認めた( )。

血液透析とエリスロポエチンの投与にても 汎血球減少

の改善はなく 脾腫 門脈圧亢進症の原因として管内胆管

の拡張が見られたことより 肝疾患の合併が疑われ 消化

器内科 外科 放射線科と相談し 開腹下脾臓摘出 肝生

検を 年 月 日に施行した。脾臓は小児頭大に肥大

しており 脾静脈の拡張も認めた。肝臓は辺縁鋭で表面平

滑であったが 左葉の肥大を認めた。肝臓 楔状切除し

た組織において著明な 鞘の線維化(炎症細胞の浸

潤を認めず)と肝内小葉間胆管の増生を認め 特発性肝線

維症と診断した( )。術後は疼痛も軽く 出血 感染

膵損傷などの合併は認めず 汎血球減少も改善したため

( ) 年 月 日退院となった。現在 外来維

持透析中であるが 貧血は改善し 白血球 血小板数は正

常であり 肝機能の異常や消化管出血などの合併も認めて

いない( 年 月現在)。
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Contrast enhanced CT shows marked splenomegaly,

portal vein dilation,and intrahepatic bile duct dila
 

tion.
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考 察

本例は入院時の腹部超音波検査 にて 腎臓に多発

する囊胞を認めたため 多発性囊胞腎による腎不全と診断

した。著明な貧血 血小板減少や脾腫もみられ 腹部造影

にて門脈の拡大 肝内胆管の軽度拡張が認められたこ

とから 肝病変による門脈圧亢進の合併が示唆された。透

析療法(エリスロポエチン投与を含む)開始後も 貧血と血

小板減少は改善せず 脾腫による脾機能亢進がこれらの血

液異常を引き起こしていると判断した。頭部 検査に

て慢性硬膜下血腫の存在を認め 今後維持透析を続けるう

えで 血小板減少による出血傾向が本例の

を障害する可能性が高いと考えられ 脾臓摘出が本例の貧

血 血小板減少の改善に必要であると判断した。さらに

肝臓の病理学検査も肝病変の確定診断のために必須である

と考えた。透析施行中の腎不全患者であることを考慮して

開腹下の脾臓摘出術 肝臓部分切除による肝生検を選択し

た。

肝臓の病理学検査から 本例は多発性囊胞腎と肝線維症

を併発していることが明らかになり 肝内門脈域の線維化

から門脈圧亢進 脾腫 汎血球減少をきたしたと判断し

た。 において肝囊胞の合併はよく知られている

が 肝線維症 門脈圧亢進症 脾腫の合併は の

特徴とされており 入院時に聴取した家族歴において

腎疾患 囊胞腎を認めなかったことより 当初

の成人生存例を疑った。しかし家族の腹部エコー検査を施

行したところ 母には の典型例と合致する多発

性の腎囊胞 肝囊胞を 長兄に多発性の腎囊胞と肝臓の病

変を示す脾腫を認めた。 らは 肝線維症を伴った

多発性囊胞腎 家系を解析し 家系にリンケージ解析に

て 番染色体短腕に変異があることを報告している 。

番染色体短腕には 遺伝子が存在することより

これらの家系の病変が 遺伝子に連鎖していること

を示唆するものであり にも と同様に

先天性肝線維症が併発しうることを明らかにした。以上の

ことより 本例も に先天性肝線維症が合併した

と診断した。

の腎臓外合併症として 肝囊胞(合併頻度

～ ) 膵囊胞( ) 頭蓋内動脈瘤(～ ) 大腸憩室

などがみられる 。特に頭蓋内動脈瘤の合併は 脳内出

血のリスクとなり生命予後に影響を及ぼすため アン

ジオグラフィなどで精査されることが多い 。しかし 本

例のように に肝線維症 門脈圧亢進が合併した

例は世界中でも 数例報告されているにすぎない 。

本邦においても 多発囊胞腎に肝線維症を合併した成人症

例は われわれが検索しえた範囲で 例報告されているの

みであった 。また に肝線維症ではなく 肝

内胆管の拡張を主徴とする 病を合併する症例も報

告されている 。本例は - にて胆管の著

明な拡張を認めず 病の特徴的所見を認めなかっ

た。

に併発する肝線維症は非常に稀であること

Light microscopic findings of a liver biopsy show extensive fibrosis of the portal area with an excess of bile ducts
 

adjacent to normal hepatic parenchyma.(Stained Azan,a：×100,b：×400)
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本症例のように 囊胞腎と異なり 親子間でなく兄弟間で

発症が認められることが多いことより 劣性遺伝性の要因

が大きく関わっていると考えられている 。 に

おいても肝線維症は多くに合併するが全例にはみられない

ことから 遺伝子( )ならびに

遺伝子( )の異常が直接肝線維症を

起こすのではなく 常染色体劣性遺伝の形をとる未知の先

天性肝線維症の原因遺伝子を修飾し 本症例のような病態

を形成するのではないかという推測もなされてい

る 。その他の可能性として 父方にも 遺

伝子の異常があり 本症例において の異常が母

方の 遺伝子異常に加わったため 本例の兄弟に

類似の病態が生じたとも考えられる。しかし

父方の血縁者に若年性・家族性の肝・腎疾患が発症した例

は 家族から聞きえた範囲では認められなかった。今後更

なる検討が必要であると考えられた。

先天性肝線維症は進行すると門脈圧亢進による食道静脈

瘤などのシャントや脾機能亢進が出現し シャントに対し

ては内視鏡的治療や外科的治療 脾機能亢進に対しては血

小板減少が高度であれば脾摘が行われることが多い 。

においては腎病変が比較的軽い症例に肝病変が

顕性化しやすく ～ 歳にかけて門脈圧亢進の病状が出

現することが多いといわれている 。また に

肝線維症を併発した症例の多くも 腎病変が顕性化(高血

圧 腎機能障害 腎不全など)する前に肝線維症が発見さ

れており われわれの症例の特徴は腎不全が進行し血

液透析の導入時に 肝線維症が初めて診断されたことにあ

ろう。血液透析による出血傾向の出現(抗凝固剤の使用

透析後の血小板数の一時的減少など)の可能性があるため

出血性病変のリスクが高いと判断し 血小板数減少は高度

ではないが 症状が出現する前に脾臓の摘出を行った。脾

摘により貧血や血小板数減少の改善を得ることができた。

今後この治療が 本症例の肝線維症の進行(食道静脈瘤な

どのシャントなど)にどのような影響を及ぼすか 経過を

追うべきである。

おわりに

今回われわれは 多発性囊胞腎に肝線維症を合併した症

例を経験した。当初 本症例が か か診

断に苦慮したが 家族歴の検討により と診断す

ることができた。 における先天性肝線維症の合

併は 非常に稀ではあるが 本症例のように汎血球減少や

脾腫がみられた例は 肝線維症の合併を疑い精査と適切な

対応が必要であると考える。
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