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偽性副 甲 状腺機能低下症 に み ら れた 皮下骨腫の l 例

成田赤十字病院捲形外科

浦 道 明 ・ 小 泉 渉 ・ 粛 藤 正 仁

要 旨 偽性副 甲状腺機能低下症 (pseudohypoparathyroidism : PHP) に み ら れ た 皮下骨)J重の l

例 を 経験 し た

PHP は parathyroid hormone (PTH) に 対 す る 組織不応性 に よ っ て 生 じ る 症候群であ り ， 高 Ca '

低 P 血症 と そ れに 伴 う 症状 に 加 え ， Albright's hereditary osteodystrophy と 呼ばれ る 特徴的身体所

見 を 有す る . 症例 は 14 歳男子， 0 歳H寺 よ り PI-IP 1 a 型の診断で内服力J]療 中 で あ っ た . 10 歳時 よ り

左足関節内果部 に ， 12 歳時 よ り 右手関節機側部に皮下11訓告を 自 覚 し ， そ の後腫熔 は 徐 々 に増大傾向

を 認め， 終痛 と 政行 を 伴 っ た た め に !匝溜摘出術を 行 っ た . 病理検査 で は 皮下骨l堕の診断で あ っ た .

術後終痛 と 倣行 は改善 し 再発 も 認め て い な い

皮下骨!匝 は PHP に特異的でそ の仙の症状 と 比較 し て 早期 に 出現す る 傾向 に あ る た め ， 初 発症状

と な る こ と が多 い . 乳幼児 の 皮下'自"匝を診た場合 に は ， PHP を念頭 に 置 き 精査 ・ 経過観察 を 行 う こ

と が必要 と 考え ら れ る .

は じめ に

Pseudohypoparathyroidism (PHP) は parathy
roid hormone (PTH) に 対 す る 標 的臓器 の 組織 不
応性 に よ っ て 生 じ る 症候 群 で あ り ， 高 Ca ・ 低 P
血症 と そ れに伴 う 症状 に 加 え ， オ ー ル ブ ラ イ ト 遺
伝性骨興栄養症 (Albright's hereditary osteodys
trophy AHO) と 日子 ば れ る 特徴的身体所見 と 精 神
発達遅滞 を 認 め る .

今 回 我 々 は ， P HP 患 者 に 皮下 骨腫 を 認 め 摘 出
を 要 し た l 例 を 経験 し た の で報告す る .

症 例

症 例 : 14 歳， 男 子
主 訴 : 左足関節 内果部 ・ 右手関節梼側部腫摺
既往歴 : PHP 1 a 型， 甲 状腺機能低下症
内服薬 : α calcidol ( ワ ン ア ル フ ァ 3 . 0 μg/day) ，

Levothyroxine ( チ ラ ー ジ ン S 100 μg/day) 
家族歴 : 弟が PHP 1 a 型， 叔母が偽性偽性副 甲

状腺機能低下症 (PPHP)
現病歴 : 0 歳H寺 よ り PHP 1 a 型 の 診断で小児科

通院加療中 で あ っ た . 10 歳 時 に 左足関節内果部に
腫婚 を 自 覚 し ， 1 1 歳H寺 に 整形外科 紹介受診 し 経過
観察 と な っ て い た ， 12 歳時 に は さ ら に 右 手関節梼
側部 に も 腰痛 を 自 覚 し た .

以降腫癌 は徐 々 に増大 し ， 左足関節 内果部の終
痛 と 政行 を 伴 っ た た め ， 2009 年!血痕摘出 術施行 目
的 に 入院 と な っ た .

入院時現症 : 身長 152 . 5 cm， 体重 57 kg， BMI 

24 . 5  
低身長， 肥満， 円形顔貌， 鼻根部陥凹， 斜視 と

い っ た 特徴的身体所見 と 精神 発達遅滞 を 認 め た
(図 1 ) ，

左足関節 内果部皮下 に 径 8 cm の 可動性の あ る
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図 1. 低身長， 肥満， 円形顔貌， a根部
l筒凹， 斜視 と い っ た 特徴的身体所見
を 有 す る .
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図 3. 右手関節税側部j由宙.
線で‘囲 っ た 部分が)由菌.
!匝癒 は 可 動 性 を 認 め な
か っ た . ま た ， 全I ド :手骨
の短縮 を 認 め た .

図 5. 左 足 関 節 内 果 部 腫 療 の
3D-CT 像. 脇癒 は 不規則
な形で分節化 し て い た .

図 2. 左足関節内果部腫熔. 総で囲 っ た 部分 がl厘癌.
)国婚 は全体 に 可動性 を 認 め た . ま た 第 3-5 中足
骨の短縮 を 認 め た .

図 4. 左足関節i 内果部l毘癌の単純 X 線像.
左足関節 内果音11皮 下 に 最 大径 8 cm 程
度の骨性腫熔 を 認 め た .

便性!盛癌 を 認 め ， 圧痛 を 伴 っ た . 足関節の可動域
制限は認め な か っ た . ま た 第 3-5 中足骨の短縮 を
認 め た (図 2) . 

右手関節機側部 に も 圧痛 を 伴 う 硬性腫癌 を 認め
た が， こ ち ら は可動性 を 認 め な か っ た . さ ら に 全
中手骨の短縮 を 認 め た ( 図 3) . 

画像所見 : 単純 X 線検査 ・ CT 検査 に て 阿 部位
に骨|生腫摺 を 認 め ， 腫婚 は 不規則 な 形で分節化 し
て い た ( Igl 4"'7) . 

血液検査所見 : 活性型 ビ タ ミ ン D 製剤 内 服 中
で Ca 9 . 6  mEq/l (正常値 8 . 5'"10 . 4  mEq/l) と 正
常範 囲 内， PTH 530 (正常値 160"'520) pg/ml と
jl�度高値 を 認 め た . な お 腎機能 ・ Mg 値 は 正常で



図 6. 右手関節税側部!匝熔の単純 X 線像.
右母指 CM 関節外側 皮 下 に 径 l cm 程
度の骨性!匝癒 を 認 め た .

図 8. 左足関節内果音1111重療の摘/1:\楳本.
8 x 6 x l cm の板状JI重癌であ っ た .

あ っ た .
以 上 の 所見 よ り ， PHP に 伴 う 皮下骨jJ!重 を 疑 い

!匝蕩摘出術 を 行 っ た .
手術所見 : 左足関節 内 果音1)腫痛 は 皮下組織 と の

癒着 も 軽度であ り ， 容易 に 剥 離 ・ 摘 出可能で あ っ
た . 摘 出標本 は 8 x 6 x 1 cm の 板状11重癌であ っ た
(図 8) . 

右手関節槙側部腫癌 は， 可動性 を 認め な い こ と
か ら 周 囲 の 骨 と の連続性 を 疑 わ れた が， 皮下組織
と の結合が強固で、 あ っ た だ けで骨 と の連続性 は認
め ず， 切離可能で、 あ っ た . 摘出楳本 は 1 x 1 x 1 cm
の 豆状腫癌で、 あ っ た . ま た ， 一部小腫癌が残存 し
た (図 9) . 

病理検査所見 : 皮下域に結節状 に 発育す る 成熟
骨組織が認め ら れた . 骨梁は骨芽細胞で縁取 り さ
れた海綿状層板骨組織で， 髄腔 に は 脂肪が充rr，1村ー
る . 結節周 囲 に は偽被)1英機の線維形成 を 伴 う . 類
骨形成 は 陰性で構成骨細胞 に 異型 は 見 ら れな い .
組織学的 に は 皮 下 骨 腫 に 相 当 と 考 え ら れ た (図
10) . 

図 7. 右 手 関 節 機 側 部 )J重癒 の
3D-CT 像. )鼠f曹 は 足 関 節
内 果部)J重癌 と 同様 に 不規則
な形で分自í'j化 し て い た .

図 9. 右手関節椀側部腫癖の摘出標本.
l x l x l cm の豆状)j重癌で あ っ た .

図 lO. 摘 出 標 本 の 病理所見. 骨梁構造
を 認め， 骨"重 に 矛盾 し な い .
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術後経過 : 術後終痛 と 版行 は 改善 を 認 め た . 術
後 3 年が経過 し た 現在で も ， 左足関節 内果部の腫
摘 は再発 を 認 め ず， 右手関節憐側部の残存!毘嬬 も
明 ら か な 拡大傾向 は 認め て い な い .

考 察

PHP は ， PTH の 分 泌 は 保 た れて い る に も 関 わ
ら ず， 標 的臓器の PTH に 対す る 不応性 に よ り 低
Ca， 高 P， 高 PTH 血症 と そ れ に 伴 う 産肇， テ タ
ニ 一 白 内 障， 大脳基底核石灰化な どの症状 を呈
す る 症候群であ り ， 1942 年 に Albright に よ っ て
初 め て 報告 さ れ た 1) 本邦 で は 『国 の 期病対策要
綱 に よ る 難病j に 指定 さ れ， 全国 に 430 人の患者
がい る と 推測 さ れて お り ， 常染色体優性遺伝 な ど
し ば し ば家族性が認め ら れ る .

Ellsworth -Howard' s 試験 (PTH 負荷試験) に 対
す る 反応 に よ っ て I a 型， I b 型， I c 型お よ び E
型 に 分類 さ れ， そ の う ち I a 型が大部分 を 占 め ，
I c 型 は 非 常 に 稀 で あ る . I a 型 ・ I c 型 で は

AHO と 呼 ばれ る 特徴的身体所見， す な わ ち 低身
長， 肥満， 円形顔貌， 中 手骨 ・ 中 足骨短縮， 皮下 ・
軟部組織の 異所性骨化， 鼻根部陥凹， 斜視な どの
特徴的身体所見 と 精利 発達遅滞 を 認 め ， し ば し ば
甲 状腺機能低下症 を 伴 う .

診 断 は 1 . 低 Ca 血症， 高~正 P 血症 と 高~正
PTH 血症， 2. Ellsworth-Howard 試験で の リ ン
酸排池低下， 3. AHO， な どか ら 行わ れ る . た だ し
そ の 際 に 腎機能障害， 低 Mg 血症， ビ タ ミ ン D 欠
乏症 を 除 外 す る 必要 が あ る ( ま た ， 副 甲 状腺機
能 お よ び血中 Ca 値， P 値 な ど の 内 分泌的異常を
認 め な い も の の ， AHO の み を 呈す る 症候群があ
り ， 偽性偽性 副 甲 状腺機能低下症 (pseudopseu
dohypoparathyroidism : PPHP) と 呼ばれ る . PHP 
と PPHP は 同 一 家 系 内 で の 混 在例 お よ び両 者 の
移行例 も 報告 さ れて い る 5)8)

PHP I a 型 の 原 因 は PTH 受容体共役因子であ
る Gsα 蛋 白 の 活性低下 で あ る と い わ れて お り ，
Gsα 蛋 白 は GNAS と い う 遺伝 子 に コ ー ド さ れて
い る . こ の 遺 伝 子 異 常 が 母 系 遺 伝 の 場 合 に は
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PHP I a 型， 父系遺伝 の 場合 に は PPHP と な る .
PHP 患者 に お け る 皮下骨腫の 出現部位 は 体幹，

四肢， 頚部， 頭部な ど の 全身皮下で あ り ， 個数は
数個'"10 数個 と 多 発 傾 向 を 認 め ， サ イ ズ は 数
mm'"最大 10 x 15  x 1 cm と 様々 で あ る 2) ま た 経
過I:þl に個数 ・ サ イ ズの増加 ・ 増大傾向 を 認 め る .

PHP 患者 に お け る 皮下骨腫の 出 現頻度 は 27'"
60% と さ れて い る 9) 1 1 ) 低身長， 肥満， 円形顔貌，
精神発達遅滞， 中 手骨 ・ 中 足骨短縮な ど そ の他の
AHO の症状 の 出 現頻度が 50"'90% 程度で あ る こ
と と 比較す る と ， 皮下骨腫の 出現頻度 は そ れほ ど
高 く は な い9) 1 1 ) し か し ， 鑑別疾患 と な る 続発性皮
下骨)j重 は 外傷 ・ !毘療 な ど の病歴 ・ 既往が あ る こ と
か ら 鑑別 は比]1度的容易 で、 あ り ， 原発性皮下骨腫 を
き た す進行性骨異形成症や進行|生骨化性線維異形
成症 な どの 遺伝性疾患 は 稀 で あ る こ と か ら ， 皮下
骨1重 は PHP に お い て 比較的特異度が高 い と 言 え
る 3) ま た ， 出現時期 は 皮下骨腫の 多 く が出 生直
後"'1 歳時 と そ の 他の症状 と 比較 し て 早期 に 出現
す る 傾 向 が あ り 6) ， 初発症状 と し て は 最 多 で あ っ
た3)

治療 は活性型 ビ タ ミ ン D 製剤 の 内服 を 行 う が，
骨腫の新生 ・ 増大 の 抑制 に 対す る 効果 は報告 に よ
り 異 な り 不明 で あ る .

本症例 で は 特徴 的 身 体所 見 (AHO) を 呈 し ， 家
族歴 も あ る 典型 的 な PHP で あ っ た . 既 に 診断 も
つ い て お り ， 活性型 ビ タ ミ ン D 製剤 の 内 服治療
も 行わ れて い た が， 骨 !毘の新生 ・ 増大が起 こ り ，
終痛 ・ 肢行が出現 し た た め 腫揚摘 出 術 を 要 し た .
皮下骨1I重を 自 覚 し た 時期 は 遅 い が， 以 前 よ り 存在
し て い た 可能性 も 考 え ら れ る . ま た ， 患児の 弟 も
PHP で あ り ， 弟 に も 同様 の 左 足 関 節 内 果 部 に 皮
下腫摘が出現 し た . 終痛 は な く 日 常生 活 に 問題は
な い た め現在経過観察 と し て い る .

結 語

PHP 患者 に 皮 F骨腫 を 認 め 摘 出 を 要 し た l 例
を 経験 し た .

皮下骨!躍 は PHP に 比較的特異 的 で あ り ， 早期



に 出 現す る た め初発症状 と な る こ と が多 く ， 特 に
乳幼児 の 皮下骨JJ重 を 診 た 場合 に は PHP を 念頭 に
置 き ， 精査 ・ 経過観察 を 行 う こ と が必要 と 考 え ら
れ る .
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Subcutaneous Osteoma in Pseudohypoparathyroidism 

Michiaki Miura， M. D.， et al. 

Department of Orthopaedic Surgery. Narita Red Cross Hospital 

W巴 report a case of subcutaneous osteoma occurring in a 14-year-old boy with pseudohypopara

thyroidism (PHP) . PHP is a syndr刀me due to target tissue resistance to parathyroid hormone. 

presenting hypocalcemia and hyperphosphatemia with characteristic features similar to Albright's 

hereditary osteodystrophy. I--Ie was first diagnosed at birth， and a subcutaneous lesion on the lateral 

side of the left ankle was noticed at 10 years of age. and anoth町 on the radial side of th巴 right wrist 

at 12 years of ag巴. Wi出 increasing pain in the left ankle causing walking with a limp， he underwent 

surgery to remove both lesions. Histopathologically the lesions were confirmed as subcutaneous 

osteoma. Subcutaneous osteoma are characteristic lesions occurring in PI--IP. and are often the first 

symptoms appearing. When presented in infants and young children. th巴n careful follow-up should 

be done keeping in mind PI--IP 
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