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症例 報 告

血管脆弱性を認めたⅡ型ゴーシェ病の１例
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ACaseofGaucherDiseaseTypeUwithFragileVascularVessels

YosukeM()riL2),Ytlko(Yamazaki)MoriL2),NatsueNakamoto1),SuguruWakitaI)，
HirokoKodama1),YUkishigeYanagawa1),YoshiyukiKamii3）

Dep【11.lmenIofPediairics,TeikyoUIliversilySc11o〔)lｏｎ化dicine1）

DcparImentoIPcdiatrics,InternationalUniversity()fIIealthan(IWellklreAtamil･Iosl)ital2I

DepartmcnlofPediatricssurgery,Teiky()UlliversityScho()lofMedicine:I）

Abslf庇ｌｃｒADslf庇lcrlGaucherdiseaseisagenetic(lisordercharacterizedbyglucocerebrosidasedeliciencyand

theaccumula(ｉｏｎｏ[glucocerebrosideinvarioustissues、

Thepatienlwasdiagn()sG〔1ashavingGaucher〔IiseaseIypeルlItheageo［１２months()ｎＩｈｅｂａｓｉｓｏ［

herclinicallt〕a[uresandlabo1･atoｒｙ［in〔1ings,andslll)sequent]ｙ（１℃at〔､dwithintravenousil1fusi０，ｓ（)i

glucocerebrosidase、Althougllherhepa[osplenomeg｢alywasiml〕rｏｖｅｄｂｙｔｈｅlreatment,neurological

degenerationwasnot・〆n1cmaintenancGo「anintravGn()usroutewasnecessarylt〕rparenleralnutrition

an〔ltheadministrationof(1rL1gs・However,(〕bstrucli()nｓ()ften()CCU1.1℃dinthevesselsthatwerebeing

use(Mortheil1fusions・Ven()ｇｒａｍｓｏ［[hcl〕atient,slegsandarmsrcvealedtbeobstructi()、（)「several

vesselsandthelbrmatioｎｏ[collateralvessels,indicatingthelragility()fthevascularvessels.'nIisfi-agilily

mayhavebeencausedbytbeacculnulationofglucocerebrosideinthevesselsandthesurr()unding

tissues,ａ]thoughlhesefindingshavenoIbeenpreviouslyl-eportedincollnecU()nwithGaucherdisease．

KZlywoﾉzfF Gauc/7erdiSease，Venog/曰、,EnZI/ｍｅﾉep/aceﾉ刀enflhe/1apy,ねgﾉﾉevascu/arvesse1s

緒言
り、神経ｈｉｉ状に対してiii\糸illi光療法は無効といわ

れている2)．

．｢!（々は，様々なl11li像伽『),Lを認め，またｌｌｉｌ祷脆燗

IJl:を,ﾊﾟ唆するm『1,,1をＩＩＬしたⅡﾉﾄﾞ1ゴーシェリi)i女児例

を経験した．ゴーシェル)iとｉｎ櫛脆弱Ｉ化について高LI

Ililiした文11il<は，猫々が検索した限りでは''１L1%たら

ず．賞ＩＪＩなりiiilﾀﾞ11と考えWlIIiする．

ゴーシェ病は，ＩＨＩi脂質グルコセレブロシドを分

解するグルコセレブロシダーゼの辿伝''１９火111によ

り，グルコセレブロシドが分解されず，111:''１M(Jl1il

I1ll(，l11lr骨髄など,粥l臓器に儒Iill1し，様々なり,i；状を

篭する先天性脂『『代謝異常ｿiiiである')．lIU91に苑

ｿＩ１Ｌ，IlII1X神経１，1i状をj三とするⅡﾉ11はI1t症ﾉＩｕであ
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」ＪＩＬ/|ﾐ２歳６力１１の女児．生後４力１１頃より発達

遅洲を,認め，他院でフォローされていた．１歳０ヵ

1111､ｻﾞ．l1f吸伴1kを１１tうり(i殿を主f;１Fに､'1腕に搬入さ

れた．人院時，’'１:lIlMiは(iIl〃」下銚'''''''１線上６CHI，

ll91lllMlはﾉ,三'１ﾉ｣弓下IiiiIl1rr線上５CII]触)illとｌ１１ｌＵＬ，１１「

機能111it'１１;，アンギオテンシン変換解兼(ACE）及

び縦フォスファターゼ(ACP)高値から．ゴーシェ

リI)jが疑われ胴１滴を行った（Table､1）．その結果，

'１１１．髄にゴーシェ細胞のｲr/[を認め，またグルコセ

レブロシダーゼ活|ｿ|;が低「していたことから臨床

症状とあわせ，Ｈ）【1ゴーシェ病と診ＩＩＩＬた．現在．

人［'１１１１ﾘ塒''11,経符栄健，雛沿性iqlI経症状に対す

る対ｌ脈法及び酵紫Mi光1M)i法（イミグルセラーゼ

ｆｌｊ)凹投ｌｊ･）を行い人院)Ijllljl1i1l1である．

画像所見

①脳HIjCT(Fig.1）：lpflﾘlな肝臓及びI11i1Il'M(の腫大

を,沼めた．煙蕊による体1H1が激しく，ｌＩｌ１ｌﾘ１１容穣の

iⅢ定は不''1能であった．Ilf''2検を１１rったところ肝

組織は，グルコセレブロシドの沈ｲlfしたゴーシェ

ポ'１|肥が約30％に認められたが，ＡＬ'１にＩ:l1f簗は保たれ

ており，線維化は認めなかった．

②mXHIjCT(Fig.2）：人'''１は萎縮し，３力11後の

CTでは進行１項IfiIだった．大脳の撲紺iは，原疾恕

によるものか，繰り返すｿ迩準による低酸索ｌｍ症の

彩禅かは不明である．

③災桝|,単純レントゲン(Fig.3）：人院経過111,

/i大腿』１１'近位'|と１，幹Mj，イj大腿削りＩＭＩ１，ノ髄上腕'|こ',

近'１k`|`1．''1櫛と次々に`|'|,|)Tを生じ，ゴーシェ病の骨

ｿiii状と考えられた．

型〕lIi1llr造影(Fig.4～6）：本症例は，ノi（統的に酵

索MMi嫌法が必典であること，難治Iyl:のり<ii錨に対

し'ﾌﾟ〔)<if鋼鎚の持続Ｍｊ・が必要であることなどか

ら，粥に１，管確保が必'妥な状態であった．しかし．

１''心,１１１脈に留riしたＩＭＩ;は次々と容易にM1塞し

た．Ｆｉｇ．４に左右上腕～鎖''１１'rI1ili脈造|杉を示す．

上腕,'iflllrは途rl1でulL燃しIl1ll}iilllm橘;のjWkが顕著で

あった．／｢大腿IMiIll【～|〈人静脈もカテーテル留ＩｉＹ

によりljlLI蕊（Fig.5a）した．その後．イi大腿締脈

の途''１までを利11]しW｛riカテーテルをＩ１ｉｉ人したと

ころ殿週Ｉ１ｌ１で．Fig.5bに,Ｋすように１，１;賎が粗雑
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【Geneanalysis］
Iルl4P／？

な状態となった．Fig.6に経lll;的ﾉ,{大腿静脈造影

を示す．大腿,fjl脈がＷ１まし)I11llIlillliil櫛が増生され

ていく過程が良くわかる．

考察

Ｈ型ゴーシェルｊｊは無沿療でのﾒﾄﾞ命は２歳といわ

れている重症狐で，ＤＭﾐ|]本で生イル治療されて

いる唯例は，１'1験例3)を含む数例Ⅲ１K度4)にすぎな

い．また，ｌ１ｉｌじ11ﾉﾄﾞリゴーシェリi)jでも．症状の｢､ｿ,ｉｉ

腰に篭が見られ，リjii状の詳ilillIについても不|ﾘ｣のⅢｉ

が多い．

’１１'症状は．’１瞳|'髄にゴーシェ紺11(11が湿潤・蓄枇す

ることにより起こり5)、長櫛`I0l,の）Iji的骨折や大腿

ＩＯＭｉの無腐1'|;壊化ｉ'f柵Ｅ近`|`|'|)7などが見られる．

'１０}ｿi[；状は一般にＩﾉﾄﾞﾘ，Ⅲ型にｌＩｌｉ微的な症状と言わ

れており1,6)，酵業iWi光療法により臨床所兄，iilii

像)ilT兄の改二群が組められる7)．しかし，Ⅱ1Mは症

状が'１１篇で，`''１･ｿii；状を発症する前に死亡すること

が多く，その紬1,1L’'１１'症状の拙'iが少ないと考え

られる．本症例では認められており病態からは

ＨＪｌｑでも充分起こりえる合併症と推察された．水

１ｉＭｌは３度|｣の什Ｉ)7後，イミグルセラーゼの塒ｌＡ

１Ｗｊ.とビスホスホネート系`'１代,ｉｌＩ改諜薬であるア

レンドロン酸ナトリウム水ｲⅡ物の投与を開始し

た．それ以後’''１折は認めていない．

また本症例で容易に血管が'１１鑑することから

そのf1l1IlIについて検,;Ｉした．ⅣＨカテーテルの太さ

や村'Zrに11M題があるのではないかとどえたが，新

′|ミル未熟児によく利用される28GのPIカテーテル

の(Wliftでも，１m櫛の'１１塞をきたした．投与薬剤と

のUM係も検討したが，イミグルセラーゼの投与時

ＩＵ１には関係なくIIL符の閉塞を認めた．また，浸透
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FiglAbdominalCT
AbdominalCTshowsseverehepatosplenomegaly
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Fig.２BrainCT

BrainCTshowsprogressive
brainatrophy・
ａ：１２ｍｏｎｔｈｓｏｌｄ

ｂ：１５monthsｏｌｄ
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Fig3BoneX-p
PaUIologich･acturesoffbmurandhumeruswereacceptedintheXray
a：Rightflemur
b：Lefthumerus
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Fig.４Venogram(Branchialveins～Subclavianvein）２１monthsold
VenoRran]ｓ()｢[hearmsrevealslhcobslructi()ｎｏ｢severa1vesselsal]〔1ｌｂ(![(〕rmati()、(〕[co11ateralvessels
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【l：２１ｍ()ｎｌｈｓｏｌｄ ｂ：２４ｍ()I1thsold

Fig､５Venogram(Rightfemoralvein）
Venogram()[Iherightlemoral1℃vcalslhe()bsn･uctionofscvera1vcsselsan〔ｌｔｂｃｋ)lmali()、〔)Icollatera］
vessels
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Fig､６Venogram(Liftfemoralvein）
Venogram()Ｉthe]eft舵moralreveals［heobstruc[iｏｎ()Iseveralvesselsandthe[brmati〔〕ｎｏ［collatera］
vessels
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1'ﾐの'1.5い仇ｿ《(寧剤の持続投与や１１<iカロリー輸液

がⅡ(lklと港え，）０２常維持'1iiii液のみにしたl'#もlril様

にIil獅の|馴陛認めた．これらのことから，投与

薬剤にはllLl係なく，ゴーシェリi)iの'Ｍｗｌ体に脆弱

性の181題があるのではないかと考えられた．我々

は，’1'櫛l1illⅢ|組織にグルコセレブロシドが沈着し，

血管強度が低下するため脆脳になるのではないか

と'1t察している．今後，本ﾘlijilｸﾘのIMi;Iil:係を静脈

切|ﾙ1で↑｢う際には，－部組織を係lIXし,Ｍ１;及び周

l〃1紺織の）IXij:''1を検討する必要があると瀞えられた．

本論文の喚胃は第391ｒ１１Ｈ本小ﾘlL放卿l線学会

(2003ｲ１２６）Ｉｊｌ〔京）で発表した．．
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