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結節性硬化症（プリングル病） 

 

１．どのような病気？ 

結節性硬化症 (tuberous sclerosis complex ; TSC)はプリングル病 (Pringle 

disease)とも呼ばれます。全

身の病気で、皮膚、神経系、腎

臓、肺、心臓、骨、眼などのい

ろいろなところに過誤腫と呼

ばれる良性の腫瘍ができる病

気です。以前は、顔面血管線維

腫と呼ばれる頬の赤みを帯び

た発疹（数ミリ程度盛り上がっ

たニキビ様のもの）（図１）、

てんかん、知的障害の３つの症

状（３主徴）が揃うことで診

断していました。しかし、診

断技術が進歩し病気の理解が深まるにつれ、今では３主徴が揃う頻度は 30%前後で

少ないと認識されています。 

全身の病気と言っても、一人の患者さんのすべての臓器に病変ができるわけではあ

りません。一人一人違いがあります。また、生まれた時からすべての症状があるわけ

ではありません。そのため診断は、結節性硬化症で認められる病変の組み合わせで診

断します（この文章の最後に表１として掲載しています）。結節性硬化症に高頻度に

認められる病変を大症状、もう少し頻度の低いものを小症状とします。各症状は結節

性硬化症でなくても認められることがあるため、複数の症状を認める場合に結節性硬

化症と診断します。例えば、大症状２つ、あるいは大症状１つ＋小症状２つ、の場合

には診断が確定します（表１）。また、各症状は問題になって目立ってくる年齢が異

なっています（図２）。例えば、心臓の横紋筋腫は胎児期から新生児の頃に、乳幼児

期にはてんかん発作や知的障害の合併、白斑（皮膚の白いあざ）も生まれた頃からあ

ります。顔面の血管線維腫は幼稚園や学童期から出現し、徐々にふえてきます。20

歳頃からは手や足の爪の下や上、周りに硬い線維腫（爪下線維腫）がでてくることが

あります。腎臓の良性腫瘍（血管筋脂肪腫）は中学生から高校生頃の思春期頃に出現

します。女性では 20 歳以降にリンパ脈管筋腫症（LAM）が起こる事があります。 

 結節性硬化症は、TSC1 あるいは TSC2 遺伝子の異常で起こり、遺伝する病気で

す。常染色体優性遺伝という遺伝形式を示します。男女差はありません。両親のどち

らかが結節性硬化症であれば、生まれてくる子供は 1/2 の確率で病気になります。

しかし、実際には、50-60%以上の患者さんでは親を検査しても結節性硬化症に高

頻度に認められる症状が見つからず、親から遺伝して発症したとは考えられません。

この場合は、親の精子あるいは卵子の TSC1 あるいは TSC2 遺伝子に突然変異が生

じ、そのため子供が発病したと考えられます。このような場合を孤発例と言います。 

図１ 顔面血管線維腫 
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２．どの位の患者さんがいるのか？ 

 結節性硬化症の有病率には人種差や地域差は無いようで、人口 7,000 人に一人と

考えられ、日本人全体で少なくとも 15,000 人はいると考えられています。出生約

10，000 人に 1 人の割合で生じると考えられています。 

 

3．大人になってから注意しなくてはならない症状とその治療 

多くの患者さんは、子供の頃から何らかの症状があり、小児期に診断されることが

多いです。しかし、軽症の方は見過ごされがちで、成人になってから腎血管筋脂肪腫

（腎 AML）やリンパ脈管筋腫症（LAM）の症状を契機に結節性硬化症が明らかにな

る場合もあります。いずれにしても、思春期以降で問題になるのは腎臓と肺の病気、

すなわち腎 AML と LAM です。 

腎 AML は、大きさ 4cm 以上あるいは動脈瘤（径 5mm 以上）があると腫瘍内や

腹腔内に出血するリスクが高くなります。また、とても大きくなると周囲臓器への圧

迫症状がでてしまいますので、おおよそ年に 1 度は超音波検査や MRI で経過を評価

する必要があります。LAM は、古くは結節性硬化症の数％に合併すると考えられて

いましたが、胸部 CT による画像診断が進歩したため診断される頻度が増加し、最近

図２ 結節性硬化症で高頻度に出現する病変の発症年齢 
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では結節性硬化症の女性の 40%程度に合併すると考えられています。しかし、軽症

の方が多いようです。 

両疾患に関する詳細は、このホームページ内にある各々の病気の説明をご参照くだ

さい。 

 

４．参考文献： 

難病情報センター 結節性硬化症（Pringle 病）

http://www.nanbyou.or.jp/entry/84 
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表 1 結節性硬化症の診断基準 

 

大症状 

1. 顔面の血管線維腫または前額部、頭部の結合織よりなる局面 

2. 非外傷性多発性爪囲線維腫 

3. 3 つ以上の白斑 (hypomelanotic macules, three or more) 

4. シャグリンパッチ (shagreen patch/connective tissue nevus) 

5. 多発性の網膜過誤腫 (multiple retinal nodular hamartomas) 

6. 大脳皮質結節 (cortical tuber)*1 

7. 脳室上衣下結節 (subependymal nodule) 

8. 脳室上衣下巨大細胞性星状細胞腫 (subependymal giant cell astrocytoma) 

9. 心臓横紋筋腫 (cardiac rhabdomyoma) 

10. リンパ脈管筋腫症 (lymphangioleiomyomatosis)*2 

11. 腎血管筋脂肪腫 (renal angiomyolipoma)*2 

小症状 

1. 歯エナメル質の多発性小腔 (multiple, randomly distributed dental enamel pits) 

2. 過誤腫性直腸ポリープ (hamartoamtous rectal polyp)*3 

3. 骨のう胞 (bone cyst) 

4. 放射状大脳白質神経細胞移動線 (cerebral white matter radial migration 

lines)*1,4,5 

5. 歯肉の線維腫 (gingival fibromas) 

6. 腎以外の過誤腫 (nonrenal hamartoma)*3 

7. 網膜無色素班 (retinal achromic patch) 

8. 散在性小白斑 (confetti skin lesions) 

9. 多発性腎のう胞 (multiple renal cyst)*3 

 

Definitive TSC（確定）: 大症状２つ、または大症状 1 つと小症状２つ 

Probable TSC （疑い）: 大症状 1 つと小症状 1 つ 

Possible TSC （可能性あり）: 大症状 1 つ、または小症状２つ以上 

*1 cortical tuber と cerebral white matter radial migration lines の両症状を同時に認

める場合には１つと考える。 

*2 lymphanigoleiomyomatosis と renal angiomyolipoma の両症状がある場合は、

definite TSC と診断するには他の症状を認める必要がある。 

*3 組織診断があることが望ましい 

*4 レントゲン所見で十分である 

*5 3 つ以上の radial migration lines は大症状に入れるべきだという意見もある 

生殖細胞モザイク(germline mosaicism)の診断基準 

1．二人以上の子供が結節性硬化症に罹患している 

2. 両親のいずれも結節性硬化症の症状がない 

以上の 2 項目を満足する場合 


