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研究要旨 

cystinosin（CTNS遺伝子にコードされている）の欠損により、ライソゾーム内にcystineが

蓄積し細胞機能障害を呈することが本症の原因である。 

臨床症状としては、成長障害、嘔吐、便秘、口渇、多尿、クル病、青白い皮膚、毛髪への色

素沈着、羞明などがあげられる。検査成績異常としては、低カリウム血症、低リン血症、代

謝性アシドーシス、低尿酸血症、タンパク尿、アミノ酸尿、糖尿甲状腺機能低下などが認め

られる。 

確定の根拠となる検査として末梢白血球、培養繊維芽細胞内のcystine濃度の測定とCTNS遺

伝子変異検索がある。 

乳児型は成長障害に加えて腎症状、眼科的検査が陽性、若年型は腎症状と眼症状が陽性、成

人型は眼症状のみ陽性である。 

 

Ａ．研究目的             

シスチン蓄積症（シスチン症、Cystinosis）

の診断指針を作成する。 

     
Ｂ．研究方法 

 これまで発表されている報告や成書を集約

し、本疾患に関する情報を渉猟した。 

（倫理面への配慮） 

診断基準作成につき倫理的問題はないと考え

る。 

                   

Ｃ．研究結果 

シスチン蓄積症（シスチン症、Cystinosis）

の診断指針             

 

Ⅰ．疾患概要 

ライソゾームより細胞質にcystineを輸送

するタンパク質であるcystinosin（CTNS遺伝

子にコードされている）の欠損により、ライ

ソゾーム内にcystineが蓄積し細胞機能障害

を呈することが本症の原因である。 

 臨床症状としては、成長障害、嘔吐、便秘、

口渇、多尿、クル病、青白い皮膚、毛髪への

色素沈着、羞明などがあげられる。 

 

 検査成績異常としては、低カリウム血症、

低リン血症、代謝性アシドーシス、低尿酸血

症、タンパク尿、アミノ酸尿、糖尿甲状腺機

能低下などが認められる。 

Ⅱ．臨床病型 

本症には乳児型、若年型、成人型の3つの亜

型がある。残存酵素活性の程度により亜型が

分かれ、若年発症ほど症状は重症である。 

乳児型は成長障害を含めた、上にあげたす

べての症状が出現する事がある。 

若年型は腎症状と眼症状に限られている。 

成人型は眼症状のみが認められる。 

Ⅲ．診断基準 

・主要臨床症状 

  成長障害 

  嘔吐、便秘 

  口渇、多尿 

  クル病 

  青白い皮膚、毛髪への色素沈着 

  羞明 

・診断の参考となる検査成績 

 ・腎障害の評価 

  Fanconi症候群の検査と鑑別疾患 

  腎尿細管機能障害として以下の検査



異常が存在する。 

 糖尿、アミノ酸尿、代謝性アシドーシ

ス、％TRPの低下、高カルシウム尿症。 

 シスチン蓄積症ではシスチン尿症と異

なり、血中、尿中シスチン値は正常であ

る。 

 ・眼科的検査 

角膜にcystine結晶が蓄積する。スリッ

トランプ検査で観察される。 

帯状角膜症、角膜辺縁性の血管新生、眼

痙攣の併発。 

角膜潰瘍、網膜色素変性症による視力低

下がみられることもある。 

・確定の根拠となる検査   

   ・末梢白血球、培養繊維芽細胞内の

cystine濃度の測定 

 この測定によりcystine濃度が年齢対照

に比し高値ならば陽性とする。 

  ・CTNS遺伝子変異検索 

遺伝子解析にてえられた遺伝子変異が

disease causingと考えられた場合は陽

性 

・確定診断 

   乳児型 成長障害に加えて腎症状、眼科

的検査が陽性に加えて、末梢白血球、培

養繊維芽細胞内のcystine濃度が異常を

示す。 

   若年型は腎症状と眼症状が陽性に加え、

末梢白血球、培養繊維芽細胞内の

cystine濃度が異常を示す。 

  成人型は眼症状のみ陽性で、末梢白血球、

培養繊維芽細胞内のcystine濃度が異常

を示す。 

Ⅳ 鑑別診断 

 ・シスチン尿症は腎尿細管上皮細胞に発現

するシスチントランスポーターの異常で起こ

る。尿中シスチン排泄量はシスチン尿症では

高値であるが、シスチン蓄積症では正常であ

る。血中シスチン値もシスチン蓄積症では正

常である。 

 ・I-cell病は２次性のシスチン蓄積症をお

こし、各種の腎症状を呈する。 

 

Ｄ．考察               

 診断の根拠となる末梢白血球、培養繊維芽

細胞内のcystine濃度の測定や、CTNS遺伝子変

異検索が本邦では実施困難であることが問題

と思われる。 

 最近システアミン製剤が認可されたので、

これまでにまして早期診断の重要性が増して

いる。 

 

Ｅ．結論               

本診断基準を利用して、早期診断を行なわ

れる環境が整うようにする必要がある。 

                   

Ｆ．研究発表 

 1.  論文発表 

 なし 

 2.  学会発表 

 なし 
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