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幼少期より特徴的身体所見を認めていたMEN2Bの 1例
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多 発 性 内 分 泌 腫 瘍 症 2B型（Multiple Endocrine
Neoplasia type 2B：MEN2B）は主に RET918 遺伝子変異
により起こる常染色体優性遺伝疾患である．日本での罹患
率はおよそ 100 万人に 1人と非常にまれな疾患である 1．
甲状腺髄様癌や褐色細胞腫を発症するほか，幼少期から口
唇・舌の粘膜神経腫やMarfan 様体型といった特徴的身体
所見や鼓腸，間欠的便秘・下痢などの腹部症状を呈する．
髄様癌の発症，進行がほかの遺伝型髄様癌に比べても早
く，予後不良であるため，MEN2B 家系の子どもには生後
1年（できれば 1カ月）以内の RET遺伝学的検査と予防

的甲状腺全摘が推奨される 2．しかし，家族歴のない患者
も少なくなく，臨床所見からの早期診断が重要である．
症例は 13 歳男子，頸部腫瘤を主訴に紹介受診となった．

既往に慢性的な便秘と鼓腸があった．MENの家族歴は認
めなかった．身体所見では，口唇と舌に粘膜神経腫を認め
ていた（写真 1，2）．血液検査では血清CEA（837.3 ng/
mL），カルシトニン（9,865 pg/mL）の上昇を認め，頸部
CTで甲状腺腫瘍，多発頸部リンパ節・肺転移を認めた．
腹部CTで巨大結腸症を認めた（写真 3）が，褐色細胞腫
は認めなかった．甲状腺の穿刺吸引細胞診の結果は髄様癌
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であった．甲状腺全摘・両側頸部郭清手術を行い，術後約
1年経過したが，肺転移の増悪なく経過している．RET遺
伝学的検査では 918 変異（M918T）を認めた．
幼少期より粘膜神経腫による特徴的顔貌，腸管粘膜神経

腫による腹部症状を呈していたが，これまで診断には至ら
なかった．MEN2B の早期発見のためには，幼少期から患
者に接する可能性の高い小児科医や消化器内科医などと疾
患概念を共有することが重要と考えられる．
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