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緒 昌

基底細胞母斑症候群とは, 多発性基底細胞母

班,皮膚の Pitsなどの皮膚病変,二分肋骨,育

椎破裂等の骨格系の異常のほか, 中枢神経系,

眼,内分泌系の異常を合併する疾患で,顎口腔領

域にも, 多発性顎骨嚢胞を主とする各種症状を表

わす｡近年,本邦においても,顎口腔領域よりの

報告がみられる様になってきたが, その数はあま

り多くない｡ そこで,今回著者らは本症候群と思

われる症例を経験したので,文献的考察を加え

て,その概要を報告する｡

症例

患者:須○正016歳 男性｡
初診:昭和55年12月15日｡

主訴:左側顎角部の腫脹｡

家族歴:両親および兄弟には,類症は認められ

なかった｡

既往歴:生後 7カ月にてんかん発作｡ それ以

降,現在まで抗てんかん薬内服｡小児期より知能

低下を認めた｡ 昭和46年,鼠蹟-ルニア手術｡

現病歴:昭和55年11月,可のカリエス処置を希

望し,歯科開業医を受診｡ 同医より,左顎角部の

腫脹を指摘され,パノラマレ綿写真撮影｡ その結

果,左下顎白歯部より左上行枝にかけての陰影透

過像を認めたため,当科紹介され,昭和55年12月

15日,本学第一口腔外科に来院した｡

現症:全身的所見では, 身長 157cm,体重50

kgで,知能低下を認めた｡

手掌,掌疏皮膚には,典型的な Pitsはみられ

なかった｡

顔貌所見 (図1)では,左側顎角部に,軽度の

無痛性,びまん性腫脹を認めた｡ また,両側眼瞭

下部から棋部にかけては,多数の黒子様皮疹およ

び色素斑が存在した (図2,3)｡そのほか,外斜視,

両眼隔離 (interocularbiorbitalindex-260),
鼻根部の平低化を認め,開口を呈していた｡

頭囲は57cmであり,前頭 ･側頭部突出はあま

り著明ではなかった｡

口腔内所見では,弄舌癖に依ると思われる前歯

部開吹, そして抗てんかん薬の長期連用による歯

肉腫脹がみられた(図4)｡､そのほか,高口蓋,不
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図 1 初 診 時 顔 貌 所 見

図 2 多数の黒子様皮疹及び色素斑

完全口蓋垂裂が認められた (図5,6)｡触診では,

rT頬側から左側上行枝にかけて,骨様硬のびまん

性腫脹を触知した｡また,右側臼歯部には異常所

見はなかった｡

レ綿写真所見:パノラマレ線写真では,左下顎

臼歯部から上行枝部にかけて1つ,右側下顎臼歯

部に1つ,計2つの嚢胞様陰影を認めた (図7)｡

図 3 そ の 拡 大 写 真

図 4 前歯部開唆及び歯肉陸脹

図 5 高 口 蓋

胸部レ繰写真では,右第3,第4,第5肋骨の癒

令,右第6肋骨の2分肋骨, および左第3,第4

肋骨の癒合,第6肋骨の2分肋骨がみられ たが

(図8),頭部レ繰写責では,パノラマレ繰写真で

認めた嚢胞様陰影以外,硬膜の石灰化などの所見

はなかった｡ そのほかの骨には特記すべき異常は

みられなかった｡

臨床検査所見:特に異常は認めなかった｡
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図 6 不完全口蓋垂裂

図 7 /</ラマL/線写真所見

染色体分析 :トリプシン処理によるGバ/ ド分

析の結果,46ⅩYの正常男性型 核型が 認められ

た (図9)｡

臨床診断 :基底細胞母斑症候群｡

治療及び経過 :昭和56年 1月8日,外来でt亨抜

歯後生検｡ 歯原性角化嚢胞との病理組織学的診断

を得た｡ 昭和56年 1月26日,当科入院し,2月2

日,全麻下に嚢胞摘出術を施行した｡ 左側嚢胞は

口腔外より-魂として摘出し,右側嚢胞は口腔内

より摘出した｡ 左右嚢胞とも,周囲骨よりの剥離

は容易で,摘出後はどちらも, 骨を一層削除した

徳,一次閉鎖創とした｡なお摘出に際し, オカラ

様物質を含む黄色内容液の流出を認めた｡

摘出物所見では,左右とも嚢胞壁の薄い, 単胞

性の嚢胞であった (図10,ll)｡

病理組織学的 所見 :左右 ともに ケラチンを含

み, 数層の角化性重層偏平上皮の 1iningと炎症

のない線維性結合組織を有する嚢胞で,歯原性角

化嚢胞と診断された (図12,13)｡
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図 8 胸部レ線写真所見

術後経過良好で, 2月14日退院し,現在外来で

経過観察中であるが,手術部には嚢胞の再発はみ

られない｡

考 察

基底細胞母斑症群は, Jarischl)(1894)が,本

症候群の皮膚病変に関して報告したのが最初とさ

れる｡ 顎口腔領域では,1939年 Straithが, 衣

族性に出現 した顎骨嚢胞と皮膚病変について報告

したのが最初である2)｡ その後,1960年,Gorlin

andGoltzら3)によって,本症候群の病態が詳細

に分析され,その本態が明らかになってぎた｡

本症は (表 1)に示す如 く,皮膚,骨格中枢神

経,眼, 内分泌系などに種々の異常をきたす疾患

で,皮膚科,顎口腔領域からは勿論の事,放射線

科4), 内科5),小児科6),婦人科7),外科8), 形成

外科9),耳鼻科10)など多方面からの報告があり,

Gorlin20) らによれば,1965年までに,150例をこ
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図 9 染 色 体 分 析
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図 10 左嚢胞摘出物所見

表 1 本症例の主要症状

1.節 貌 広い鼻板

両眼隔離

2.皮膚症状 手足の角化異常

3.口腔症状 多発性顎骨袈胞

冨口蓋

不完全口蓋垂裂

41骨 症 状 2分Jur計 偏平足

肋骨癒合

5.1棚錘卜経系 知能低下

6.眼 病 変 外斜視

両眼隔離

7.そ の 他 見撰-ルニア
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図 12 左･ri･_ltj三胞の病判呈組織所見 HE染色×200

発 生 頻 度

本症候群の人種別発生頻度は,有色人種,特に

黒人には低いとされるが18),黒人に発生頻度が低

いのは,皮膚の精査,顎骨病変への十分な注意が

払われていない為であろうと推測する研究者もい

る19)｡性差はないといわれている｡

遺伝形式について

本症候群は家族内発生頻度が高く常染色体性の

優性遺伝的傾向がある｡また,遺伝の浸透率は高

く,表現型も変化に富んでいるといわれ20)Gorlin

らによると,家族内での浸透度は50%であるとい

う21)｡ しかし,今回の私達の自験例の様に,遺伝

的傾向の明らかでない症例も存在し9),22),本邦に
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おける顎口腔領域で,家族性に出現したと思われ

る症例は,大屋ら13),横林ら16),越後ら14)の数例

にすぎない｡

染色体検索に関しては,多くは正常であるが,

異常の一観察された症例も存在する23),24)｡ しかし,

基底細胞母斑症候群と染色体異常とが併存してい

た可能性もあり,未だ染色体異常のために本症が

発現したとみられる症例はほとんどない｡

臨床症状について

1) 顔貌:基底細胞母斑症候群は,前頭 ･側頭

部突出,下顎前突,両眼隔離,L鼻根部の平低化な

どが認められ,特徴的顔貌を呈するといわれる6),

20)｡自験例では,頭囲57cmであり,頭部Ⅹ-Pよ

りも,前頭 ･側頭部突出は著明ではないが,幅広

い鼻根,両眼隔離がみられ,基底細胞母斑症候群

様の顔貌であった｡両眼隔離については,intero-

cular｣)iorbitalindex (a,両外眼角問,b,両

内眼角間とすると,a/bxlOO)は,正常人では400

前後,本症候群で200-300程度であり,自験例で

は260であった｡

2) 皮膚症状:この中で, 出現頻度が高いのは

基底細胞母斑であるが,白験例では,両側眼酸下

部から煩部にかけて,多数の黒子様皮疹,色素斑

が存在するが,明らかな基底細胞母斑は認められ

なかった｡ しかし,新井によると25),多数の色素

斑は,母斑性基底細胞上皮腫への移行能を有する

とし,Raynerも26),基底細胞母斑は思春期以

降,特に30代以降に好発するといっており,本症

例も注意深い経過観察が必要と思われる｡

次に,皮膚病変で出現頻度の高いのは,手掌や

掌舵にみられる Pitsである｡Howel17)による

と,本症候群の50%にこの Pitsがみられ, この

Pitsのみで基底細胞母斑症候群と診断してよいと

している｡ しかし,白験例ではこの Pitsの存在

は認められなかった｡

3) 口腔症状:顎口腔領域で最も出現頻度が高

いのは顎骨嚢胞で,その出現率は65-100% とさ

れている27),28),29)｡口腔外科領域よりの報告では,

顎骨嚢胞はほとんど必発症状である｡本嚢胞は病

理組織学的には歯原性角化嚢胞で, この症候群に

おいては多発性に発生するのが特徴である｡

本嚢胞の多くは10歳までに出現し,発生部位

は,下顎の方が上顎より2倍 多く,第 3大 臼歯

部,そして犬歯部に好発するといわれる｡本嚢胞

の大きさは,顕微鏡学的な大きさのものから,直

径5-6cm までもなり, 時として病理学的骨折

をおこすこともあるという29)｡本嚢胞は,摘出後

しばしば再発するといわれている｡ Donatsky30)

は,基底細胞母斑症候群患者13名の歯原性角化嚢

胞44症例の再発率は55%で,そのほとんどが5年

以内に生じ,5年から6年の再発率は5%であっ

たと述べている｡ したがって,顎骨嚢胞について

は,最低5年以上の経過観察が必要であろう｡ ま

た,自験例のような若年者では,新たに嚢胞が出

現する可能性もあり, この点からも長期にわたる

定期的なレ繰写真撮影による経過観察が必要であ

ろう｡

そのほかの口腔症状としてほ, 自験例では,高

口蓋,不完全口蓋垂裂がみられた｡ 出現頻度は低

いが,同様の所見はほかの報告にもしばしばみら

れている20),31)｡

4) 骨症状:(表1)の様に,種々の形態異常

を示す｡ そのなかでも特に頻度の高いのは,肋骨

の形態異常で,二分胆骨,肋骨末端部の梶棒状肥

厚,癒合,発育不全などであるが, 自験例では,

肋骨の癒合と二分肋骨が広汎に存在していた｡

5) 中枢神経系:脳硬膜の石灰化,特に大脳鎌

の石灰化が高頻度に出現し,知能低下もよく認め

られる所見である｡本症例では,知能低下以外に

は,異常所見はみられなかった｡

6) 眼病変:最も一般的に出現するのは,両眼

隔離である(40%の出現率)29)｡自験例では,両眼

隔離の他に,外斜視がみられた｡

7)性器及び分泌系:停留 等丸, 性器発育不

全,卵巣線推腫あるいは嚢胞など,報告されてい

るが,自験例では特に異常はみられなかった｡

そのほか,自験例には,鼠疾-ルニア手術の既

往があり,基底細胞母斑症候群の一分症として出

現したものと推測されよう｡

表2ほ, 自験例の臨床症状をまとめたもので,

定型的な皮膚症状は欠いているが,顎骨および肋
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蓑 2 GorlinandSedanoによる21)
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Signsandsymptoms Relativefrequency 】 Signsandsymptoms Relativefrequency

Skin

Multiplenevoidbasalcell
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boneorosteoid

Palmarpits
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Oralandfacialmani,fesiaiions

MultipleJaw Cysts

Mildmandibularprognathism

Fibrosarcomaofjaws
Ameloblastoma

Cleftlipand/orpalate

Skeletalsystem

Ribs,bifurcation,splaylng

synostosis,partialagenesIS,

orcervicalrudimentary

Vertebrae,Scoliosis,cervical
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Congenitalhydrocephalus
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Nervedeafness

Eye

Congenitalblindness,
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opticnerve
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Endoĉ/inesystem
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+++
十
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+
+++

+十
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骨に特徴的な症状が認められ, そのほかにも,高

口蓋,不完全口蓋垂裂,知能低下などの所見がみ

られた事と,本症の多様性を考慮すると,基底純

胞母斑症候群と診断してよい症例と思われた｡

母斑症候群の定型的な皮膚症状は認められなかっ

たが,本症候群の表現型の多様性より,上記症候

群と診断し, 若干の文献的 考察を加えて報告し

た｡

結 論

1. 16歳, 男性の基底細胞母斑症候群の1例を

報告した｡

2. 主要症状は,両眼隔離,鼻根部の平低化を

ともなう特徴的顔貌, 多発性顎骨嚢胞,高口蓋,

不完全口蓋垂裂,肋骨の癒合及び二分肋骨,届平

足,知能低下などあった｡ 自験例では,基底細胞
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稿を終えるにあたり,病理組織診断いたぞきまし

た,口腔病理学教室福島祥舷助教授に感謝致します｡
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