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小児期 よ り 成人 ま で経過観察 し 得た 先天性無痛無汗症 の 一例
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要 旨 先天性無痛無汗症 は不明熱， 全身性の無痛 ・ 無汗， 温覚障害， 自 傷行為 な ど を き た す遺

伝性感覚 ・ 自 律神経ニ ュ ー ロ パ シ ー の一種であ り 整形外科領域では繰 り 返す脱臼 ・ 骨折や Charcot

関節 と し て の報告が あ る . 今回， 生後 9 か月 で先天性無痛無汗症 と 診断 さ れ 24 歳 ま で経過観察 し 得

た の で報告す る . 本例 に お い て ， Charcot 関節 は年齢が進行す る と 共 に左膝関節， 右股関節， 左足関

節 に認め ら れ， 左膝関節， 右股関節に対 し て は人工関節置換術， 左足関節 に対 し て は 関節固定術 を

そ れ ぞれ施行 し た . 手指 ・ 口唇 の 自傷行為 は 2 歳時 よ り 認め ら れ 9 歳時 に は 自 傷 に よ る 下 口 唇欠損

に対 し て 口唇形成術施行 し ， そ の後加齢 と 共 に 自傷行為 は減少 し た . 先天性無痛無汗症 に 関 し て成
人 ま で経過観察 し得た報告 は比較的少 な く ， 若干の文献的考察 を 加 え て報告す る .

は じ め に

先天性無痛無汗症 は ， 全身性の 痛覚障害， 温覚

障害， 無汗症， 原因不明 の発熱， 自傷行為 な ど を

き た す遺伝性感覚 ・ 自律神経性ニ ュ ロ パ シ ーの一

種であ り ， 整形外科領域で は繰 り 返す脱臼 ・ 骨折

や Charcot 関節 と し て の報告が散見 さ れ る . 本症

は幼児期か ら 学童期 に か け て 下肢の外傷 を起 こ す

こ と が多 く ， そ の 治療 に つ い て の報告 は あ る が，

小児期以降の状態 を述べた報告 は少 な い . 我々 は，

5 歳 よ り 24 歳 ま で経過観察 し 得 た 例 を 経験 し た

の で若干の 文献的考察 を 加 え て報告す る .

症 例

(症 例) 24 歳， 女性.

(家族歴) 両親が従姉妹同士 4 親等での血族結婚

(表 1) ， ま た 姉が生後 2 週で肺炎 に て死亡.

(既往歴) 生後 8 日 目 よ り 発熱 を繰 り 返 し， ま た

発汗み ら れず 9 か月 時当 院小児科に て先天性無痛

無汗症の診断 を さ れた . 皮膚生検では正常汗腺 を

有 し ， 脳波， 頭部 CT， 末梢神経伝導速度， 筋電図

に で も 正常 で あ っ た . ま た 生下時 よ り ， 特 に精神

発達遅滞や運動発達遅延 は認 め ら れな か っ た .

経 過

以下， 本症例の整形外科的合併症 を左膝関節，

右股関節， 左足関節， そ の他 に 分 け て そ れぞれの

部位 に つ い て 経時的に述べ る .

左膝関節 : 当 科初診 (5 歳 3 か月 ) 左膝関節腫脹

に て来院， X 線 に て右大腿骨頼上部骨端線離聞 を

認め た た め (図 1-a) ギ プス 固定 し た が整復位が保

表 1. 症例家系 図

Key words : congenital sensory neuropathy with a出idrosis (先天性無痛無汗症) ， Charcot joint ( シ ャ ル コ ー 関節) ， 
arthroplasty (人工関節置換術)
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図1.

a 勿1診時(5 tIlt 3か月時) b. 経皮ピン ング後 C. 縫皮ピン ング疲釘後

d今 TI\A術前(20歳時) e. 11(A術後{術後l年6か月) f. 11(A術後{術後3年6か月)

持不能のため経皮ピンニング施行{図1・b)し2

か月間のギプス国定を行った. 岡部に仮骨の形成

を認めた{図l-C)ため彼釘衡を施行した. 20員長時

のX線にて関節破療が著明でCharcot関節を認

める{図l-d). 20員長10か月にて左人工際関節置

換術{京セラフィジオヒンジトータJレニーシステ

ム)を施行 術後26遡より起立歩行1J1I線開始. 術

後1�6か月のX線写真に て中枢側のrnigra

tionを認め{図l-e)， 術後3�6か月のX線写真

にてstemのi∞sening，大腿骨側の骨磁獲を認め

る{図l-f)

右股関節:10銭時.右股関節調3に腫a昆熱感を

認めX線写真にて右犬伝子絞に欠損を認めた{図

2-a) . 10員長4か月.右股関節脱臼骨折に対して観

血的整復固定術施行したが{図2-b)， その後右股

関節脱臼を頻固に認めたため{図2-d， 14員長4か

月.右大腿骨内反骨切り+臼蓋形成術施行{図2-

d) ， 術後約4か月ギプス国定 したが骨融合得られ

ず，11員長8か月.右大腿骨頚高官偽関節に対してア

ングJレプレートを用いて偽関節手術施行{図2-

e) . 術後約3か月ギプス固定し事荷予にて退院と

なった14員長3か月.被釘術施行. 右大腿骨頭の

破療を認める{図2・f).20員長時.右股関節磁療を著

明に認めCharc(比関節を認める{図2-g) 21員長7

か月.右人工股関節置換術([)ePttY AML>施行{図

2 h). 術後11 週にてJlï緒子移動となり. 術後15

週松葉杖にて退院. 術後3�6か月のX線写真に

てstem ft事lの骨融解像を認める{図2-j). また.術

後計2回の右股関節脱臼を認めた.

左足関節:左足関節に関しては距骨の変形・磁

療が111齢と共に著明に進行しCharcot関節を認

める. 15員長2か月.左足関節の発赤・腫巌・熱感

また炎症反応高値であったため病巣祭拠+左足関

節固定術施行. 術後4か月にて松葉杖歩行開始.

20員長10か月.阿波釘術を施行. 抜釘術後も，足関

節の固定伎は良好であり新たな関節磁袋等はみら
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a 大転子核欠鍛

00旗開}

b.観血的整復 c右股関節脱臼時d. 内反骨切り術後 e 偽関節術後 f. !度釘後

固定術後

g. THA術前(20歳時} h. THA係機

{術後1 :年6か月}

れない

その他:幼少時より自己による咳創における

(自傷による )口唇や爪手指先端の欠損を認める

下ロ唇欠損に対しては9歳9か月時形成外科にて

口唇形成術鈍行している. Charcot spineや仙腸

関節の 破織は認められない . 上肢等 の非荷重関節

に関しては.関節変形・破綴等は本例では認めら

れていない

考 察

犬童ら刊こよると.胎生甥.神経堤細胞から神経

成長因子の働きにより末精神経への分化が生じる

が.本症で は 神 経成 長 因 子 の高親和俊受容体

TrkA (Tropomyosin kinase A)蛋白質

の遺伝子の変異により選択的に小径有髄線緩Að

と無髄線緩Cの欠如1ないし減少を生じるとされ.

温痛覚の欠如1ないし減少と.汗l燥を支配する交感

例経節後線維(自律俳無髄線維C)の欠如ないし減

少を生じ. これらが先天性無痛鯨汗症の原因と考

えられている11

本症における骨関節障害の治療法についての報
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図2.

i. THA制抑愛

{術後3年6か月}

告は散見されるが， 保存的治療でも観血的治療で

も安静が保てないために難渋する. 更に痛覚を介

するフィードパック招集機が欠如するため骨関節に

異常なストレスがかかり.関節障害警が年齢ととも

に進行する. ひとたびQlarcot関節を発症すると

なかなか効果的な治療は困難である したがって

骨折.脱臼の早期発見が望まれ.早期発見により

比鮫的短期間の装具療法などの保存的療法にて骨

関節の変形や破殺をある程度予防し得ることがで

きる3).08)

今回続々は長期の経過観察にてもCharcot関

節はa'l*せず悪化し. また患者の日常生活動作に

おいても重度な制限をきたしていたため.Char

cot関節に対し観血的治療を行い経過を観察して

いる.従来.Charcot関節に対して人工関節置換術

は適応外とされており.その理由としては①関節

の防御後能が欠如している.②運動失調がある.

@筋トーヌスが低下している.@符繭が起きにく

い.⑤反復外傷が加わりやすい.⑥生体反応が低

下し感染しやすい.⑦符痛が経微なため患者の認

識が低い.@壮年の男性に起きやすい点が挙げら



れ る . な かで も 関節 の 防御機能の欠知 は人工関節

の loosening や病的脱臼 を 引 き 起 こ す可能性が高

く 散見 さ れ る 報告例で も 成績不良例が多 か っ た

し か し ， 関水5}， 高安7)， Sprenger6)， は術後 1""7

年の経過 に て 成績良好な症例 を報告 し て い る . そ

の う ち Sprenger引 は そ の 要 因 を 失 調性歩行が な

か っ た た め と し て い る . 本例 に お い て は ， 失調性

歩行 を 認 め ず， ま た 精神発達遅延 も 認め な い た め

十分な安静が保て る と 判断 し 右股関節， 左膝関節

の Charcot 関節 に 対 し て セ メ ン ト レ ス の 人工関

節置換術 を行っ た 術後 2 年経過時 に お い て は本

人 の 希望 で あ る 短 い 距離 で の 立位歩行が可能で

あ っ た . 術後 3 年 6 か月 経過時の現在， 右 THA 後

の stem 側 の 骨 萎 縮， 左 TKA 後 の stem の

loosening が著明 で あ り 日 常生活動作 は ほ ぼ車椅

子 に 限 ら れて い る が洗顔動作， 掴 ま り 立 ち 等の立

位保持 は 可能であ る . Charcot 関節の術後 に お い

て は ， 人工関節の緩みや人工関節周 囲 の骨折， 骨

癒合遅延， 偽関節形成等の 合併症が起 こ り や す く ，

今後 も 十分注意深 い 経過観察 が必要 と 考 え て い

る . 文， 上肢等 の非荷重関節 に 関 し て は ， 関節変

形 ・ 破壊等 は本例で は認 め ら れて い な い .

結 語

1 ) 我々 は先天性無痛無汗症 と い う 比較的稀な

疾患 を小児期か ら 成人期 ま で経過観察 し た .

2 ) 先天性無痛無汗症 に よ る Charcot 関 節 に

対す る 治療 は 確立 し て お ら ず治療成績が一定 し な

い難治性疾患であ る .

3 ) 先天性無痛無 汗症 に よ る Charcot 関 節 に

対 し て セ メ ン ト レ ス 人工関節 を施行 し 今後 も 慎重

な る 経過観察が必要で あ る .
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Patient with Congenital Sensory Neuropathy with Anhidrosis 

Monitored from Infancy until 24 Years of Age 

Yushi Hoshino， M. D.， et al .  
Department of Orthopaedic Surgery， Showa University School of Medicine 

Congenital sensory neuropathy with anhidrosis is a disorder of sensory and autonomic nerves 
that give rise to a fever， generaIized lack of the sensation of pain generalized anhidrosis， 
thermal disturbance， and self injury behavior ; the orthopedic manifestation of this disease are 
repeated dislocations， fractures and Charcot joints. In this paper， we report a woman found to 
have congenital sensory neuropathy with anhidrosis at 9 months after birth and observed until 
she was 24 years old. In this case， the left kn巴e joint， right hip joint， and both ankles were 
Charcot joints. The affected knee joint and hip were replaced with artificial joints， and the 
ankles were treated by arthrodesis. There are few reports of this disease being followed until 
the patient reached adulthood. We also review iterature. 
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