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研究要旨 
 新生児ヘモクロマトーシス(NH)は、新生児期に肝不全で発症し、早期に死亡する予後不良な疾患であ

るが、病因として母子間の同種免疫である gestational alloimmune disease (GALD)であるという説が

最も有力である。この病態であれば、胎児治療として高用量免疫グロブリン療法が有効である。しかし、

NHの確立された診断基準はなく、新生児期の肝不全を来す疾患は、多岐にわたる。本研究ではわが国

で NH と診断の現状を把握することを目的として、一次アンケート調査で NH を診療した 7 施設 8症

例の二次アンケート調査を行った。NHが確定診断できた症例は 2例(25%)であり、それ以外の症例は、

出生後の凝固障害と肝障害で診断していた。また、全例で新生児期に鑑別すべき代謝性肝疾患や感染症

の検索はなされておらず、わが国でのNHの診断は臨床医の臨床診断に依存していた。新生児期に肝不

全をきたす疾患はいずれも稀少で、確定診断には保険診療内での検査では不可能である。NHの確定診

断のためには、新生児期に肝不全をきたす疾患を鑑別できる検査体制を国内で横断的に構築する必要が

ある。 
 
 

Ａ．研究目的 

新生児ヘモクロマトーシス(NH)は、新生児期に肝

不全で発症し、早期に死亡する予後不良な疾患で

あるが、病因として母子間の同種免疫である

gestational alloimmune disease (GALD)であると

いう説が最も有力である。この病態であれば、胎

児治療として高用量免疫グロブリン療法が有効で

ある。しかし、NHの確立された診断基準はなく、

新生児期の肝不全を来す疾患は、多岐にわたる。 

そこで、本研究ではわが国でNHと診断の現状を把

握する。 

 

Ｂ．研究方法 

一次アンケート調査でNHを経験したと回答した7

施設8例の臨床的特徴について二次アンケート調

査票を配布し、後方視的に検討した。 

（倫理面への配慮） 

アンケートは、連結不可能匿名化したデータを用

いて解析した。 

 

Ｃ．研究結果 

1. 出生年は2009年から2014年で、男児4例、女児3

例、記載なしが1例であった。 

 

2. 診断時年齢は日齢2から10であった。 

 

3. 7例(1例で記載なし)でPT INR値の上昇があり、

2.29から24.3であった。 

 

4. 肝への鉄沈着の診断 

a) 腹部エコーは、6例(75%)で施行されていたが

鉄沈着を示唆する肝エコー輝度の上昇の記載は

なかった。 
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b) 腹部 CTは、4例(50%)で施行され、そのうち 2

例で肝 CT値が測定されていたが、1例は鉄沈着を

示唆する CT 値の上昇が認められたが、1例はむし

ろ低下していた。 

c) 腹部 MRI は、6 例(75%)で施行されており、鉄

沈着を示唆する T2 強調画像での肝での信号低下

は 3例で認められた。 

 

5. 肝外への鉄沈着の診断 

a) 口唇生検は 2 例施行され、いずれも鉄沈着は

認められなかった。 

b) 1 例で剖検にて肝、膵、甲状腺に鉄沈着を認め

た。 

5. 家族歴で同胞に NHの発症を認めたのは 1家系

であった。 

 

6. 新生児期に NH と鑑別すべき疾患の検索 

a) チロジン血症 2 型を血漿アミノ酸分析から鑑

別していたのは 2例(25%)であった。 

b) ニーマンピック病 C 型を骨髄検査や血中オキ

システロール値から鑑別していた症例はなかっ

た。 

c) ミトコンドリア病を肝臓、繊維芽細胞、遺伝

子検索を用いて鑑別していた症例はなかった。 

d) シトリン欠損症をアミノ酸分析あるいは遺伝

子診断で鑑別していたのは1例(12.5%)であった。 

e) 胆汁酸代謝異常症を尿中胆汁酸分析から鑑別

していたのは 2例(25%)であった。 

f) 先天性サイトメガロウイルス感染症は、7 例

(87.5%)で血液の PCR あるいは IgM 抗体から鑑別

しており、尿中 PCR を施行されている症例はなか

った。 

g) 先天性風疹症候群は、7 例(87.5%)で血清 IgM

抗体から鑑別していた。 

h) 先天性梅毒は、3例(37.5%)で血清 TPHA から鑑

別していた。 

i) 新生児血球貪食症候群は、骨髄検査での鑑別

はされていなかった。 

 

D. 考察 

NH の診断の手がかりは表 1 に示した Whitington

が提唱した基準が現時点では一般的である。この

基準に該当した症例は 2 例(25%)であり、それ以

外の症例は、出生後の凝固障害と肝障害で診断し

ていた。また、全例で新生児期に鑑別すべき代謝

性肝疾患や感染症の検索はなされておらす、わが

国での NH の診断は臨床医の臨床診断に依存して

いた。 

画像診断で肝の鉄沈着を診断したのは 4 例(50%)

で、肝外臓器の鉄沈着は認めておらず、真の NH

かどうかは不明であった。表 2に示したように新

生児期に肝不全をきたす疾患はいずれも稀少で

確定診断には、保険診療内での検査では不可能で

ある。 

 

E. 結論 

NH の確定診断のためには、新生児期に肝不全をき

たす疾患を鑑別できる検査体制を国内で横断的

に構築する必要がある。 
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