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Ａ．研究目的 

エプスタイン症候群は巨大血小板性血小板減少症、

感音性難聴、進行性腎障害を特徴とする希少難病で

あ る 。 糸 球 体 ポ ド サ イ ト の 細 胞 骨 格 を 構 成 す る

nonmuscle myosin heavy chain-IIA (NMMHC-
IIA)をコードする MYH9 遺伝子の異常を原因とする。

血小板減少のため腎生検を施行することが難しく、腎

障害の病態と進展機序は未解明で、治療法は確立し

ていない。本研究では、腎生検が施行された例にお

ける病理学的所見を観察し、その病態を解析する。 
 
Ｂ．研究方法 
全国調査で得られたエプスタイン症候群症例の

うち、腎生検施行例の腎病理所見と治療を含めた臨

床経過を解析する。 
（倫理面への配慮） 
エプスタイン症候群の全国調査に関して、東京女

子医科大学の倫理委員会の承認を得ている（承認

番号4793-R）。また遺伝子解析に関して、同大学

の遺伝子解析研究に関する倫理審査委員会の承認

を得ている（承認番号370）。 

 
Ｃ．研究結果 

8 例の腎病理所見が得られた。病理診断はメサンギ

ウム増殖性腎炎 4 例、巣状分節性糸球体硬化症

（FSGS）2 例、IgA 腎症 1 例、微小糸球体変化 1 例

であった。7 例でメサンギウム増殖がみられ、3 例で糸

球体係蹄の二重化、メサンギウム融解など内皮障害の

所見がみられた。蛍光抗体染色所見が得られた 7 例

のうち、2 例は免疫グロブリン・補体の沈着はなか

ったが、他の 5 例では IgG, IgA などの免疫グロブ

リンおよび C1q、C3 の沈着を認め、5 例全例に電

顕でメサンギウム領域またはパラメサンギウム領

域の高電子密度沈着物を認めた。一部の症例で基底

膜の菲薄化や多層化がみられた。全例でレニン-ア
ンギオテンシン系阻害薬が使用され、6 例が 20 歳

（16-23 歳）で末期腎不全に至った。 
 
Ｄ．考察 

エプスタイン症候群の病理所見としてこれまで

FSGS が報告されているが、本検討では FSGS のほ

かにメサンギウム増殖を高頻度に認め、一部に内
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皮障害や基底膜病変がみられた。ポドサイトの細

胞骨格異常により基底膜や内皮障害がみられるこ

とが指摘されており、本疾患でも同様の病態が存

在する可能性が示唆された。補体や免疫グロブリ

ンの沈着の機序は不明である。RAS 阻害薬等の治

療効果については症例数を蓄積して検討する必要

がある。 
 
Ｅ．結論 
エプスタイン症候群の腎病理所見を解析した。さら

なる症例の蓄積と臨床像の解析により、病態解明と

治療戦略の確立が望まれる。 
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