
７９�１．Immotile cilia syndrome を伴った多発性嚢胞

腎の一例

５６歳の男性．母と弟にも多発性嚢胞腎がある．４１歳よ

り肺炎を繰返すようになり，４２歳で多発性嚢胞腎と診断

された．４８歳より腹膜透析及び在宅酸素療法で経過観察

ていたが，５４歳に呼吸困難で当院入院時に気管支拡張

症，慢性副鼻腔炎，不妊症（精子運動障害）を指摘され 

immotile cilia syndrome が疑われた．５６歳で呼吸状態

が悪化し再入院するも細菌性肺炎を繰り返し，敗血症性

ショックにて死亡した．病理解剖にて，胆管性過誤腫を

伴う多嚢胞肝もあり常染色体優性多発性嚢胞腎に合致す

る所見が認められた．膵嚢胞性病変や内臓転移はみられ

なかった．両肺の繰り返された気道感染による気管支

拡張症はびまん性で，特に右中葉は嚢胞状拡張が著明

であった（図７９ � １左）．拡張気管支上皮の cilia は光顕

上比較的よく保たれているものの，透過電子顕微鏡にて

しばしば central microtubules の欠損や少数ながら pe-

ripheral microtubular doublets の位置異常など微小

管の異常が認められた（図７９ � １右）．Immotile cilia 

syndrome は，先天的な微小管の形態的異常（dynein 

arm の欠損が多い）によって線毛運動障害を起こし，繰

り返す気道感染（慢性副鼻腔炎や，気管支肺炎及び気管

支拡張症）や，精子運動障害による不妊症を来すなどを

特徴とする常染色体性劣性遺伝性疾患である１）．本症例

はそういった immotile cilia syndrome を伴った多発

性嚢胞腎であるが，両者の関連は不明で報告も少ない２）．

しかしながら，常染色体性優性多発性嚢胞腎の責任遺伝

子である PKD１ と PKD２ のそれぞれの遺伝子産物で

ある polycystin � １ と polycystin � ２ が primary cilia 

に存在する事が判明し，ciliary dysfunction が多発性

嚢胞腎形成を起こす可能性が言われており，immotile 

cilia syndrome との関連性の意味では興味深い報告も

ある３）．
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図７９ �１　左：両肺は著明な気管支拡張を示す．（HE, ×４０）．右：気管支上皮腺
毛の微小管の形態異常を示す．多くは central microtubules の欠損
を示し，少数ながら peripheral microtubular doublets の位置異常
（↓）がみられる．（透過電顕，×２５,０００）
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８１ �１．Budd�Chiari 症候群の一剖検例

７９歳，男性の剖検症例．３０歳頃から全身倦怠感を自覚

し，肝機能障害を指摘されていた．死亡の６年前に高ア

ンモニア血症および肝性脳症と診断され，腹部 CT 等の

画像検査で肝硬変および多発性肝細胞癌，また原因を不

詳とする下大静脈閉塞（図８１ � １左）を指摘された．肝細

胞癌等に対する治療を受けていたが，その後も高アンモ

ニア血症が持続し，死亡の約１ケ月前から全身状態が悪

化して永眠された．なお，生前に肝炎ウイルス（HBV，

HCV）の感染は認められなかった．本患者の全身病理解

剖を行った所，肝部を含む下大静脈が全長にわたって中

心部血栓性に閉塞し（図８１ � １右），肝内静脈にも膜様閉

塞が認められた．肝臓は肝硬変を呈し，門脈圧亢進を示

唆する他臓器の病理組織所見に加え，肝臓に限局する高

分化型肝細胞癌が認められた．重症の気管支肺炎も合併

していたため，病理解剖に基づく死因は Budd�Chiari 

症候群に起因する肝不全に呼吸不全を併発した多臓器不

全と結論した．

Budd � Chiari 症候群は古典的には肝内静脈の閉塞，

また現在では肝部を主とする下大静脈をも含む肝静脈系

流出路の閉塞によってうっ血性肝障害や門脈圧亢進を呈

する一連の症候群と定義される１）２）．また閉塞部位の違

いにより，臨床像が異なる事も報告されている１）２）．自

験例では，肝部下大静脈の閉塞とともに肝内静脈の膜様

閉塞も認められたが，その臨床経過は緩徐であり，文献

的に下大静脈閉塞の病型に特徴的とされる慢性型の臨床

像１）２） に合致していた．また，本症候群に起因するうっ

血性肝障害が長期間持続した症例では肝細胞癌の合併も

報告されており１），本症例でも高分化型肝細胞癌の存在

が確認された．Budd�Chiari 症候群の剖検例は本邦で

は極めて稀（０.０２％）であるが３），病理解剖にて同症候群

が死因に直接的に関与した事が明らかとなった貴重な一

例であった．
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図８１ � １　左：CT 多断層構築法にて下大静脈全長の閉塞（白矢印）を認めた．右：
下大静脈の組織標本にて血栓性閉塞（黒矢頭）を認めた．



８１�２．血栓性血小板減少性紫斑病を合併した overlap 

syndrome の１例

血栓性血小板減少性紫斑病（TTP）は特発性のものの

他膠原病や悪性疾患，造血幹細胞移植，感染などに伴

う二次性のものがある．SLE と強皮症の overlap syn-

drome（OS）に TTP の病態を伴った症例を報告する．

症例は５０歳女性で，死亡２年程前に多発関節痛を発症し

た．関節リウマチの診断で抗リウマチ薬，PSL が投与

されていた．死亡３カ月前より発熱，心拍数増加が出現

したため当院に紹介された．OS と診断され，PSL によ

る治療がなされたが血小板減少，精神症状，MRI で脳病

変がみられ，TTP, SLE の中枢神経症状が疑われた．以

後腎障害，肺出血などが出現．血漿交換療法がなされ一

旦軽快したものの，再度同症状が出現．肺炎，肺出血に

より死亡した．経過中 ADAMTS１３ 活性の有意な低下

はみられず，抗体価も ０.５ Bethesda 単位/ml 以下で

あった．剖検では両側肺は広汎な実質内出血に加え左肺

を中心にアスペルギルス感染巣がみられ，同真菌を伴う

塞栓およびそれに伴う梗塞巣を腎，腸管，心，脳に認め

た．また腎，心，脳，消化管粘膜の細・小動脈に血栓

がみられ，更に腎糸球体，副腎にはフィブリン血栓を

伴っており DIC に相当するものと思われた．後者は 

PTAH 染色で陽性，von Willbrand factor（vWF）に

対する免疫染色は陰性であるのに対し，前者の血栓は 

PTAH 陰性，vWF 陽性であり血小板血栓と考えられた１）．

このことより TTP の病態を伴った症例で DIC 病態も

引き起こされたと診断した．現在 TTP は何らかの因子

による内皮障害により放出された vWF が血小板血栓形

成をもたらし，出血や虚血などの循環障害が引き起こさ

れた病態とされている．本症例も膠原病を基礎疾患とし

た同病態と考えられるが，ADAMTS１３ 活性低下はみら

れないことや，古典的な TTP での血栓分布と若干異な

ることから，TTP 様病態として区別されるべきかもし

れない．二次性 TTP は病態の多様性がみられ２），疾患

概念の整理にはさらなる症例集積が必要と思われる．
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８１ �３．Neurolymphomatosis を合併した diffuse lar-

ge B cell lymphoma の１症例

７８歳男性，死亡１ケ月前より突如，増悪する左顔面・

左上肢・両下肢の痺れ，右下肢痛，嗄声および嚥下困難

等が出現し，神経学的に多発性単神経炎と診断された．

CT にて，肝に ９cm 大の腫瘤影を認め，両肺・両副腎

および両腸腰筋に転移巣と考えられる結節影を伴ってい

たが，他の検査においても，神経学的所見の原因は不明

であった．癌もしくは悪性リンパ腫を疑いステロイドパ

ルス療法施行するも，改善は認めず死亡した．

剖検するに，肝右葉 S５ �S６ に境界不明瞭な白色の腫

瘤が存在し，右副腎を巻き込むように浸潤増殖してい

た．組織学的に中型～大型の異型細胞が単調，びまん性

に増殖しており，これらの腫瘍細胞は免疫組織学的に 

CD２０ に強陽性を呈した．骨髄・心を含む多臓器へ浸潤

しており，diffuse large B cell lymphoma と診断した．

それに加えて，諸臓器末梢神経の神経内膜および神経周
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図81 � 2　（左）腎糸球体にみられるフィブリン血栓．（右）腎小・細動脈にみら
れる血栓．組織化学・免疫組織化学については本文参照．



膜下には異型リンパ球の強い侵襲を伴っており（図８１�

３），神経リンパ腫症 neurolymphomatosis（以下 NL）

の所見であった．脳神経および四肢の感覚神経の検索は

出来なかったが，経過中にみられた神経症状は同様の病

変に因るものと考えられた．死因は悪性リンパ腫の浸潤

増殖に基づく多臓器不全とした．

NL の定義は，悪性リンパ腫の末梢神経系への浸潤で

あり１），非ホジキンリンパ腫の約０.８５～２.９％にみられる

希な病態である２）．臨床症状は大きく四型に分類され，

疼痛を伴う神経炎・神経根炎，脳神経炎，疼痛を伴わな

い末梢神経炎，および単神経炎である２）．剖検時，約半

数の症例では全身に拡がった systemic lymphoma の

像を呈している１）．確定診断に必須なのは神経生検であ

る３）．治療の基本は化学療法であり，多剤併用化学療法

と自己血幹細胞移植により，大きな効果が得られた報告

がある３）．予後はきわめて不良であり，主な死因は多臓

器不全である．
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図８１ �３　末梢神経の神経内膜および神経周膜下にはリンパ腫細胞の強い侵襲を
伴っており，神経リンパ腫症 neurolymphomatosis の所見であった
（心外膜）．


