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研究要旨  
 結節性硬化症は神経皮膚症候群の１つで、てんかんやTANDOといわれる認知障害や行動異常、

学習障害等の中枢神経症状と皮膚を初めとする全身の過誤腫や白斑を生じる疾患で、中枢神経

症状、白斑、血管線維腫などの皮膚症状、LAMやAMLなどの程度も様々である。一昔前はてんか

ん、発達障害、顔面血管線維腫が３主徴と言われたが、最近は中枢神経症状を認めない症例も

増えてきている。さらに、顔面の血管繊維腫は軽度の患者も増加している。今回は皮膚症状の

代表である顔面の血管線維腫と、てんかん、自閉症、学習障害などの中枢神経症状の関係を調

べた。 

 

 

Ａ．研究目的 
 遺伝子検査をはじめとして、種々の新規の検査

が可能になり、結果的に、一昔前であれば結節性

硬化症と診断されなかった軽症の患者が増加し

ている。それに伴い各症状の程度や頻度も異なっ

てきている。特に中枢神経症状の出現割合の低下

と顔面血管線維腫の軽症例の増多が認められる

ようになった。そこで顔面血管線の程度と中枢神

経症状の程度との相関を調べた。 

 
Ｂ．研究方法 

 過去 10年間に当院受診中の結節性硬化症の患

者 259人に関して、顔面の血管線維腫とてんかん、

自閉症、学習障害との関係を調べた。顔面血管線

維腫は①なし、②軽度③中等度④重度の４段階に、

てんかん①なし、②てんかんの既往はあるが現時

点では治療の必要がなく症状が落ち着いている。

③抗てんかん薬内服にて発作が起こっていない。

④難治性てんかんの４段階に分けた。自閉症に関

しては、①自閉傾向無し、②固執傾向などはある

がコンタクトが取れる、③コンタクトが取りにく

い、④全くコンタクトが取れないの４段階、学習

障害に対しても、①無し、②補助があれば自立出

来る、③身の回りのことはできる、④日常生活に

介助が必要の４段階に分け０〜９１０〜１９、２

０〜２９、３０〜３９、４０〜４９・・・・７０

〜７９ までの１０歳ごとのグループに分けて

検討した。 

（倫理面への配慮） 
侵襲の無い後ろ向き研究であり、大阪大学医学

部の倫理委員会にかけて許可を得た。 

 

 

Ｃ．研究結果 
いずれの年齢においても顔面血管線維腫の程

度とてんかん、自閉症、学習障害の程度には、そ

れぞれ相関がある事が示された。現在さらにどの

ような機序で皮膚症状と神経症状の相関がおこ

るかさらなる研究を施行中であ。 

 
Ｄ．考察 
 我々は既に、結節性硬化症では神経症状をとも

なわない症例が増加し、結果的に神経症状の無い

患者の割合が増加していることを報告してきた。

それらの患者においては腎病変や肺病編が生命

予後に関与し、皮膚症状、なかでも顔面の血管線

維腫は頻度はかわらないが軽症例が増加してい

た。そこで今回は顔面血管線維腫の程度とてんか

ん、自閉症、学習障害などの中枢神経症状の程度

との関係を調べた。その結果、顔面血管線維腫の

程度と中枢神経症状の程度との間には、相関関係

がある事が確認できた。以上より、最近の神経症

状の無い患者の増加に伴って顔面の血管線維腫

も軽症の患者が増加していると考えられた。 
 
Ｅ．結論 

 結節性硬化症の顔面血管線維腫の程度とてん

かん、自閉症、学習障害の程度には相関関係があ

り、最近の神経症状の無い患者の増加に伴って、

顔面の血管線維腫の程度も軽い患者の割合が増

加していると考えられた。 
 
Ｆ．健康危険情報 
 なし 
 
Ｇ．研究発表 
1.  論文発表 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
（予定を含む。） 
1. 特許取得 
 ①脈管異常治療剤K20180311ＰＣＴ出願 

 ②局所適用外用剤 PCT/JP2020/006717 

      （出願日：2020. 2.20） 

  ③全身作用型外用剤：PCT/JP2020/006722 

   （出願日：2020. 2.20） 
2. 実用新案登録 
 なし 
3.その他 
 なし 
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