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患者：39 歳、女性。
主訴：繰り返す鼻出血。
病歴：中学生の頃から鼻出血が始まり、月経前に増える傾向にあるが、平均してほぼ毎日、鼻出血が
ある。稀に舌からの出血もある。
既往症：特記すべきものはなし。
家族歴：母方の祖父と母親も同じように、頻回の鼻出血が認められる。2 人の子どもには鼻出血はない。 
身体所見：舌に、複数の小さな血管病変が認められる（図1）。
検査所見：RBC 345×104/μL、Ht 32.0％、Hb 10.5 g/dL で、軽度の貧血が認められる以外、特
記すべきものはなし。
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図 1｜舌の写真
表面に複数の小さな血管病変が認められる。

考えられる疾患名と、この疾患の診断・治療に必要
な追加検査を挙げてください。
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解答│ 脳MR検査、肺CT検査、遺伝子
検査などが必要である。また家族のスク
リーニングも勧められる。

　この患者の特徴は、繰り返す鼻出血と同じ鼻出

血の家族歴（親子・兄妹）があり、さらに図1に

ある舌や手指の特徴的な血管病変（毛細血管拡張病

変）である。これらの特徴を備える疾患は、遺伝

性出血性毛細血管拡張症であり、「オスラー病

（Osler-Rendu-Weber disease）」とも呼ばれ、常染

色体優性遺伝する 1）。

◦オスラー病の診断基準

　オスラー病の診断基準は、❶繰り返す鼻出血、

❷ 皮膚・粘膜の毛細血管拡張病変、❸ 脳・肺・

肝臓・脊髄・消化管の血管奇形、❹ 第一度近親

者（本人の両親、兄弟姉妹、子ども）に同じ疾患の家

族歴の 4 項目のうち、3 項目以上で「確診」、2

項目で「疑診」、1 項目以下で「否定的」と診断

される 2）。

　初診時のこの患者の診断は❶と❷の 2 項目で

「疑診」であるが、鼻出血の家族歴は、オスラー

病である可能性が高いことを示す。オスラー病患

者の 90％に、エンドグリンまたは ACVRL1 の

遺伝子変異が認められ、それぞれ HHT 1、

HHT2 と呼ばれる。90％の患者で、10 歳までに

鼻出血が認められるが、毛細血管拡張病変は中年

以降に出現する。オスラー病患者の 10％に脳動

静脈奇形があり、脳出血やけいれんの原因とな

り、50％に肺動静脈瘻が認められ、奇異性脳塞

栓症や胸腔内出血、喀血、呼吸不全の原因とな

る。これらの病変は、重篤な障害を起こす可能性

があるため、早期診断が重要である 3）。

　この患者に脳 MR 検査、肺・肝臓 CT 検査、

遺伝子検査を行ったところ、脳と肺には血管奇形

はなかったが、肝臓にはそれが認められた。遺伝

子検査では、ACVRL1 の遺伝子に変異が認めら

れる HHT2 であった。

　オスラー病は多臓器にわたる疾患で、細分化の

進んだ本邦の診療体制のなかでは、この疾患を積

極的に診る診療科は少なく、総合診療医の役割は

重要である。
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遺伝性出血性毛細血管拡張症
（hereditary hemorrhagic 
telangiectasia : HHT）！
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