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資料 10 

＜診断基準＞ カーニー複合 

 

A.主要徴候 

1.点状皮膚色素沈着(口唇、結膜、眼角、外陰部)* 

2.粘液腫(皮膚、粘膜)** 

3.心粘液腫** 

4.乳房粘液腫症**、または脂肪抑制MRI  乳房粘液腫症を疑わせる所見 

5.原発性色素性結節状副腎皮質病変(PPNAD)**、または       負荷試験(Liddle 法)

   る            奇異性陽性反応 

6.成長ホ モ 産生腺腫** よる先端肥大症 

7.大細胞石灰型セ トリ細胞腫**、または         石灰化像  

8.甲状腺癌**、または      る甲状腺       低エ ー多発結節。 

9.砂腫状黒色神経鞘腫**  

10.青色母斑、類上皮性青色母斑(多発性)**  

11.乳管腺腫(多発性)**  

12.骨軟骨粘液腫**  

(*点状皮膚色素沈着    は、診断   、   病   る   経験  要  るた 、皮膚

     よる診  望ま  。)  

(**病 診断 確定 たも )  

 

B.補足診断項目  

1.一親等以内 カーニー(Carney)複合罹患  存在  
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2.PRKAR1A 遺伝子 不活化変異  

 

<診断 カ  リー> 

Definite： Ａ項目 １ 以上と、Ｂ項目 ２を満た 。 

Probable：Ａ項目 １ 以上と、Ｂ項目 １を満た 。または、A項目 うち２ 以上。  

 

<重症度 類> 

1)または 2)    るも を対象と る。  

1)   応    後 1 間以内 患 。  

2)下記 示 項目 うち最も重症度 高 項目を 患 重症度と 、 等症以上を対象と る。  

軽症: 血清 GH濃度 1ng/mL 未満  

血清 IGF-1 濃度 SD ス ア +2.5 未満  

    合 症  る。  

 等症: 血清 GH濃度 1ng/mL 以上 2.5ng/mL 未満 

血清 IGF-1 濃度 SDス ア +2.5 以上  

臨床的活動性(頭痛、発汗過多、感覚異常、 節痛 うち、2  以上 臨床症状)を認 る。  

重症: 血清 GH濃度 2.5ng/mL 以上 

血清 IGF-1 濃度 SDス ア +2.5 以上  

臨床的活動性  合 症 進行を認 る。  

 

 診断基準  重症度 類  応   る留意事項  
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1.病 診断   る臨床症状、  所見等    、診断基準上     定    合 は、  

れ 時期 も を   も差 支え  (た  、   病 経過を示 臨床症状等    、確認可

能 も  限る。)。  

2.    後   る重症度 類    は、     的管  下    行われ  る状  

   、直近 6  間 最も  状 を   判断 ることと る。  

3.  、症状  度 上記 重症度 類等 一定以上         る 、高    を   

ること  要 も     は、  費助成 対象と る。  


