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を認めた場合には,ADPHA1も念頭におき検索を

進める必要がある．本例のように，必ずしも代謝

性アシドーシスをIW!している『il<ではない．
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【1'fjit】褐色細胞1m (PCC/PGL)の約1()%は小

児l0lに苑'kするが，額度はJI報に柿である．原IxI

過伝j'･としてSDHX, VRLRET;NFIなどが知ら

れている．

〔症例1〕6歳,リ)児． ［主訴］多汗・砿揃． ［家族

歴］父PCC(11歳), [現病I"] 4畿頃から多汗，

頭揃あり. ll%然の検"《で蛍l"11ｲ<がfillﾘ'し, l.51111f

が確認された．

〔症例2〕 13歳,リ)児． ［職| ］多汗・砿揃， ［現柄

雌］生後2ヶ月llｷに|臨床的に神経線維II症1型と

診断.9歳ﾋ!iよりIIｷ々蚊揃を認め，脚災堆修正術術

前検從IIｷに蛍l2111<,商血圧が､ lllﾘlした．

ilij症例ともMRIで副I間近傍に'IZhighのI暁{を

認め,MIBGシンチは陰性，緋If!|!検査でノルア

ドレナリン， ノルメタネフリン,VMAifilll'{を認め

診断された．

【考察・結砧】 PCCは病理所兇からの予後予測

が|付雌であることが知られる．小児!Ul発症の褐色

細胞ﾙIは， 13後1う測の観点からも，疾忠の遺伝的

1'f;;!の雌i認が必愛である．
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l ミネラルコルチコイド受容体遺伝子に新規ナ

ンセンス変異を同定した常染色体優性偽性ア

ルドステロン症の母子例
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【緒言】偽性低アルドステロン症l型(Pseu(10-

hypoaldoster()11ismlypel:PHA1)は，アルドステ

ロンの作川不全により低Na ･miK血症，代謝性

アシドーシスを呈する辿伝性疾忠である. PHA1

は全身型と1冊臓狐に大別され，前行はSCNNIA,

SCNⅣIBあるいはSCNNIGのいずれかの過伝子

の異常により浦染色体劣性過伝を示す．後音は，

MR異常により発症し，常染色体優性過伝(AI))

である．

症例：発端音は4ケ)二lｿ)児, 3"･ j=l健診で体In

増加不良を指嫡された. Nal30mEq/L, K5.4

mEq/L,酸堀推バランスは正術で， レーン活性と

アルドステロン異常i矧IhがありPHAと1診断した．

MR(NR3C2)にC.1894G>T(p.E632X)の新

規ナンセンス変異を同定した．特殊ミルクにより

Naを補充し体亜jW加を認めた． また無症状のl

にも同様の変異を認めた．

【考察・紬i譜】体吸墹加不良と催庇低Nalil症


