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A. 研究目的 
 カロリ病は胎生期の ductal plate 形成不
全に端を発し、出生後に肝嚢胞をきたすこ
とから、肝嚢胞性疾患という疾患概念に包
括されている。先天性の肝疾患と考えられ
るが、その原因遺伝子は特定されておらず、
病態も明らかになっていない。常染色体劣
勢多嚢胞性腎症（ARPKD）の合併がしばしば
認められることが特徴である。また、カロ
リ病に類似した ductal plate 形成不全を呈
し、ARPKD の合併も高頻度に認める疾患と
して、先天性肝線維症（CHF）がある。CHF
では肝門脈域の進行性線維化が認められる
点がカロリ病と異なるが、カロリ病と先天
性肝線維症の overlap した所見を呈する症
例も存在し、カロリ症候群と呼ばれている。
このことから、これらの疾患は一連の疾患
スペクトラムにあるともされているが、病
態については不明な点が多く、疾患概念の
確立と診断基準の作成が求められている。 
 ARPKD はカロリ病および CHF のいずれに
も合併することから、ARPKD の合併の有無
からみたカロリ病の臨床的特徴を、アンケ
ート調査をもとに集約した。 
 
B. 研究方法 

【アンケート調査】 
アンケートは 10 施設から回答があり、小
児 11 症例、成人 16 例が集まった。 
 
C. 研究結果 
アンケート調査の結果、カロリー病症例
は小児 11 例、成人 16 例であった。ARPKD
の合併例は、小児では４例（非合併例 7例）、
成人では 2 例（非合併例 14 例）であった。
門脈圧亢進症は小児 ARPKD 非合併例では 2
例（50%）、ARPKD 合併例では 2 例（29%）、
成人例では 2例（13%）に認められた。 
また、慢性肝不全状態にある症例は、小
児 ARPKD 非合併例では 0 例、小児 ARPKD 合
併例では 2例（29％）であった。（成人では
慢性肝不全に関する調査項目なし） 
成人 16 例の年齢分布は 17～79 歳で、男
女比は男:女=5：10（記載なし１例）であっ
た。このうち、本疾患が原因で就学・就業
に支障をきたしている症例が６例（38%）い
た。症状の内訳は、難治性胆管炎 1 例（60
歳で死亡）、倦怠感 2例、腹水 1例、透析 1
例、不明 2 例であった。肝細胞癌の合併例
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はいなかった。 
また、女性例では、出産歴のある症例が
6例いた。（挙児数 1～3人） 
 
D. 考  察 
 本邦のカロリ病の症例において、成人で
は約 10%、小児では約 30%の頻度で ARPKD の
合併が認められることが明らかになった。
また、慢性肝不全や門脈圧亢進症はカロリ
病での合併は少なく、先天性肝線維症で認
められることが多いが、カロリ病と診断さ
れている症例においてもこうした症状を呈
している症例がいることが明らかになった。
このことは、カロリ病と先天性肝線維症が
極めて overlap した病態にあることを示し
ていると考えられる。今後は、カロリ病だ
けでなく、先天性肝線維症およびカロリ症
候群と診断されている症例も含めて、組織
学的所見を含めた臨床的特徴について検討
をおこない、疾患概念の確立と個々の診断
基準の策定を行うことが必要と考えられた。 
 また、本アンケート調査の結果から、カ
ロリ病のために就学・就業に困難をきたし
ている症例が約 40％もいることが明らかに
なった。肝移植しか治療法が無い本疾患に
おいて、医療的介入だけでなく、こうした
QOL 低下に対する社会的救済をどのように
おこなうべきかを検討するために QOL を中
心とした三次調査をおこなう必要があると
考えられた。また、本疾患における妊娠出
産に関する指針の策定も必要と考えられる。 
 

E． 結  論 

 本研究班のご協力を得て、今後カロリ病

ならびに先天性肝線維症を線維性多嚢胞性

疾患(fibrocyctic disease)と疾患概念を

統一し、概念ならびに診断基準を作成・修

正を行う。 
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