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結節性硬化症の成人症例
難治てんかんと腎機能障害
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母斑症 phacomatosis は皮膚科・小児神経科医師にはよ
く知られているが，臨床症状は皮膚症状とともに神経症
状・内臓疾患であることが多く，思春期以降に診断される
ことが決してまれではない 1ことなどは成人診療科でも
知っておく必要がある．全身の過誤腫を特徴とする結節性
硬化症（最近は結節性硬化症複合体 tuberous sclerosis
complex；TSCと呼ばれることもある）の 34 歳男性症例

を供覧する．2歳時にけいれん発症しTSCと診断された．
右眼は失明状態であり，知的障害がある．心不全によるス
テント留置（4歳）脳腫瘍摘出（12 歳）V-P シャント手術
（19 歳）右腎腫瘍塞栓術（24 歳）脳梗塞（32 歳）痙攣重
積（33 歳）右腎腫瘍仮性動脈瘤コイル塞栓術（33 歳）膀
胱内腫瘤に関連する尿路感染症（33 歳）などの既往があ
る．
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TSCは顔面血管線維腫・てんかん・知的障害を古典的
三主徴とするが，本症例では顔面血管線維腫・脳梗塞・難
治てんかん・腎機能障害による肉眼的血尿がADL低下を
来す臨床症状である．脳腫瘍は上衣下巨細胞性星細胞腫
subependymal gaint cell astrocytoma（SEGA）を合併す
るが，てんかんの原因になるのは上衣下結節であることが
多い．腎血管筋脂肪腫 angiomyolipoma による腎障害は特

徴的である．本症例でも経過中に同腫瘍破裂によるショッ
クを呈したこともあり，これによる入退院を繰り返してい
る．心臓横紋筋肉腫や過誤腫を伴いやすく，本症例では肝
臓・膵臓過誤腫，過形成性胃ポリープなどもみられた．本
症例の難治てんかんに対しては，VNS（迷走神経刺激）療
法 2を行った．

図 1 顔面血管線維腫
図 2 頭部CTでは，脳室周囲の石灰化病変・シャント
チューブ・右前頭葉の手術痕跡（8歳時 SEGAに対する手

術）が明らかである．
図 3 腹部CTでは，腎血管筋脂肪腫に対して塞栓治療を
受けていることが明確である．
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