
2023年(令和5年)6月19日 (2)
腫
瘍
の
中
に
は
希
少
遺

伝
性
疾
患
に
よ
る
も
の
が
あ

り
ま
す
。
｜
見
腫
瘍
と
は
関

連
が
な
さ
そ
う
な
既
往
歴
を

再
検
討
し
て
這
伝
性
腫
瘍
に

思
い
至
る
経
験
を
さ
れ
た
医

師
も
少
な
か
ら
ず
お
ら
れ
る

の
で
は
な
い
で
し
ょ
う
か
。

遺
伝
性
腎
腫
瘍
を
き
た
す

疾
患
に
は
、
例
え
ば
く
。
ｐ

国
甘
で
里
‐
旧
冒
Ｑ
四
口
（
Ｖ

Ｈ
Ｌ
）
病
、
結
節
性
硬
化
症

（
Ｔ
Ｓ
Ｃ
）
が
よ
く
知
ら
れ

て
い
ま
す
。
本
稿
で
は
腎
腫

瘍
に
な
り
や
す
い
腫
瘍
易
罹

患
性
症
候
群
の
中
か
ら
、
近

年
認
知
度
が
上
昇
し
た
２
疾

患
を
紹
介
し
ま
す
。

守
上

、
『
す
工
○
個
個
‐
Ｏ
こ

す
①
（
Ｂ
Ｈ
Ｄ
）
症
候
群

皮
膚
腫
瘍
、
多
発
性
肺

嚢
胞
、
腎
腫
瘍
を
三
主
徴
と

す
る
常
染
色
体
顕
性
（
優

性
）
遣
伝
性
疾
患
で
す
。
１

９
７
０
年
代
か
ら
一
部
の
医

療
者
に
認
識
さ
れ
て
い
ま
し

た
が
、
原
因
遺
伝
子
（
Ｆ
Ｌ

匙
ノ
、
ノ
、
／
、
ノ
ミ
／
、
ノ
、
〃
、
／
Ｌ
〃
Ｌ
ノ
ヅ
ゥ
、
シ
Ｌ
シ
、
少
Ｌ
〃
Ｌ
〃
、
ク
、
〃
Ｌ
ノ
心
少
心
少
、
ノ
Ｌ
〃
、
〃
Ｌ
〃
Ｌ
シ
も
〃
Ｌ
グ
グ
Ｋ
〃
Ｌ
ノ
ク
，
Ｌ
，
」
少
Ｌ
少
少
．
少
，
少
．
シ
ー
ク
少
．
少
少
，
少
少
少
，
，
ク
ク
ゾ
ｌ
，
少
少
，
ｊ
；
，
，
；
，
ｊ
，
ｊ
，
ア
ー
ｊ
ｊ
ｊ
ｊ
，
ｊ
ｊ
ｊ
，
少
少

，
，
；
，
；

⑩その他の遺伝性腫瘍(腎腫瘍を中心に）

疾
患
で
す
。
皮
膚
科
領
域
で
腫
瘍
な
ど
の
報
告
が
あ
り
ま

北
大
病
院
臨
床
遺
伝
子
診
療
部

は
１
９
７
０
年
代
か
ら
Ｒ
ｅ
す
が
、
生
涯
罹
患
リ
ス
ク
は

ｅ
ｄ
症
候
群
と
い
う
名
称
が
不
明
で
す
。
遺
伝
学
的
検
査

古
屋

充
子
（
病
理
）
使
わ
れ
て
き
ま
し
た
が
、
原
は
非
保
険
で
す
が
層
嘗

因
遺
伝
子
（
Ｆ
Ｈ
）
が
同
定
機
関
へ
委
託
可
能
で
す
。

Ｃ
Ｎ
）
が
同
定
さ
れ
た
の
は
温
存
す
る
方
針
が
望
ま
れ
ま
さ
れ
た
の
は
２
０
０
２
年
で

前
記
２
疾
患
に
つ
い
て
米

２
０
０
２
年
で
、
本
邦
で
も
す
。
早
期
発
見
早
期
治
療
介
す
。
皮
膚
平
滑
筋
腫
は
多
発
国
立
が
ん
研
究
所
か
ら
提
唱

Ｂ
Ｈ
Ｄ
ネ
ッ
ト
（
胃
ｇ
切
入
の
た
め
に
、
腎
腫
瘍
発
症
ま
た
は
単
発
性
結
節
と
し
て
さ
れ
て
い
る
診
断
基
準
は
表

ミ
ミ
ミ
ミ
ず
ず
早
口
典
．
前
に
皮
膚
症
状
や
肺
症
状
を
生
じ
、
軽
い
痛
み
を
伴
う
こ
の
通
り
で
す
。
皮
膚
病
理
所

旨
ら
に
よ
る
研
究
・
診
療
呈
す
る
患
者
を
適
切
に
診
断
と
も
あ
り
ま
す
。
子
宮
筋
腫
見
だ
け
で
診
断
可
能
と
す
る

を
中
心
に
３
０
０
家
系
以
上
す
る
こ
と
が
重
要
で
す
。
遣
は
比
較
的
若
い
頃
か
ら
強
い
論
文
も
あ
り
ま
す
が
、
疫
学

の
情
報
が
集
積
さ
れ
て
き
ま
伝
学
的
検
査
は
非
保
険
で
す
症
状
を
伴
う
傾
向
が
あ
り
ま
研
究
が
進
み
、
い
ず
れ
も
次

し
た
。
白
人
で
は
家
族
性
に
が
民
間
検
査
機
関
へ
委
託
可
す
。
欧
米
の
報
告
で
は
皮
膚
世
代
シ
ー
ク
エ
ン
サ
ー
に
よ

皮
膚
線
維
毛
包
腫
を
呈
す
る
能
で
す
。
三
主
徴
以
外
に
も
症
状
が
７
～
８
割
で
す
が
、
る
遺
伝
学
的
検
査
で
９
割
程

こ
と
か
ら
診
断
に
至
り
ま
す
耳
下
腺
、
甲
状
腺
、
下
部
消
本
邦
で
の
大
規
模
疫
学
研
究
度
は
病
的
バ
リ
ア
ン
ト
が
同

が
、
日
本
人
で
は
皮
膚
症
状
化
管
腫
瘍
発
症
リ
ス
ク
が
認
は
ま
だ
あ
り
ま
せ
ん
。
約
２
定
で
き
る
こ
と
や
、
日
本
人

が
乏
し
く
気
胸
が
高
頻
度
に
識
さ
れ
て
お
り
、
ま
た
日
本
割
に
腎
腫
瘍
が
発
症
し
、
典
で
は
皮
膚
症
状
が
軽
微
な
傾

起
こ
り
ま
す
。
胸
部
Ｃ
Ｔ
で
人
で
は
肺
腺
が
ん
も
報
告
さ
型
例
で
は
高
悪
性
度
で
浸
潤
向
を
加
味
し
、
遺
伝
学
的
検

９
割
程
度
の
成
人
保
因
者
に
れ
て
い
ま
す
。

転
移
能
が
高
く
未
成
年
や
査
す
る
方
針
が
望
ま
し
い
と

肺
雲
胞
が
認
め
ら
れ
ま
す
。

Ⅱ
遺
伝
性
平
滑
筋
腫
症
Ａ
Ｙ
Ａ
世
代
保
因
者
に
も
起
筆
者
は
考
え
ま
す
。
北
大
病

如
歳
以
上
の
約
３
割
に
腎
腫
腎
細
胞
が
ん
（
Ｈ
Ｌ
Ｒ
Ｃ
Ｃ
）
�
こ
り
ま
す
。
近
年
で
は
が
ん
院
臨
床
遣
伝
子
診
療
部
で

瘍
が
発
症
し
、
曲
型
例
で
は
／
Ｆ
Ｈ
腫
瘍
易
罹
患
性
症
候
遺
伝
子
パ
ネ
ル
検
査
か
ら
診
は
、
こ
れ
ら
２
疾
患
を
は
じ

嫌
色
素
性
腎
細
胞
が
ん
と

群
断
に
至
る
ケ
ー
ス
が
増
え
て
め
と
す
る
希
少
腎
腫
瘍
と
そ

オ
ン
コ
サ
イ
ト
ー
マ
の
中
間

皮
膚
平
滑
筋
腫
、
子
宮
い
ま
す
。
平
滑
筋
腫
と
腎
腫
の
関
連
疾
患
に
つ
い
て
最
新

的
形
態
を
有
す
る
病
理
像
が
筋
腫
（
女
性
）
、
腎
腫
瘍
を
瘍
以
外
の
腫
瘍
発
症
リ
ス
ク
の
知
見
に
基
づ
く
遺
伝
診
療

特
徴
的
で
す
。
異
時
性
に
多
三
主
徴
と
す
る
と
す
る
常
染
と
し
て
褐
色
細
胞
腫
〆
傍
神
を
行
っ
て
い
る
の
で
、
気
軽

発
し
や
す
い
た
め
腎
機
能
を
色
体
顕
性
（
優
性
）
遺
伝
性
経
膠
腫
、
副
腎
腺
腫
、
膀
胱
に
相
談
し
て
く
だ
さ
い
。

BHD症候群の確定診断
3

遺伝学的検査でFLCⅣ生殖細胞系列の病的バリ アントを同定

･2つ以上の線維毛包腫か毛盤腫(少なくとも1つは病理組織学的に確認）
･下葉主体の両側性肺嚢胞(気胸の有無は問わないが家族性）
･腎腫瘍(50歳未満の多発・ハイブリッド腫瘍や嫌色素性腎細胞がん・家族性）
･上記の皮膚・肺‘腎腫瘍が家族性にみられる

Schmidt LS, Linehan WM Nat Rev Uroノ201 5;1 2:558-569

BHD症候群を示唆する所見

I

I Iﾛ
』

1
HLRCC/FH腫蛎易罹患性症候群の

確定診断 ゞを
遺伝学的検査でF門生殖織胞系列の病的パリアントを同定

大基準(HLRCC/FH腫瘍易罹患性症候群 少なくとも1つは病理組織学的に確認された多発皮膚平滑筋腫
の可能性が高い）

小基準(HLRCC/丹j腫癌易罹患性症候群 ・単発皮膚平滑筋腫と本疾患の家族歴がある
の可能性が疑われる） ・若年発症のtype2乳頭状腎細胞がん

・多発性で若年(～40歳)発症の症候的子宮筋腫

Schmit LS, Linehan WM jnr J Nephj℃ﾉRenoVaSC Djs 2014;7:253-260
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(1) (昭和43年7月23日第3種郵便物認可）

中
医
協
診
療
報
酬
調
査
専

門
組
織
「
入
院
・
外
来
医
療

等
の
調
査
・
評
価
分
科
会
」

の
２
０
２
３
年
度
第
２
回
会

議
が
開
か
れ
、
躯
年
度
診
療

報
酬
改
定
の
影
響
に
関
す
る

躯
年
度
調
査
の
結
果
速
報
が

報
告
さ
れ
た
。
急
性
期
一
般

病
棟
で
高
齢
者
や
認
知
症
の

割
合
が
高
く
、
病
床
利
用
率

の
低
下
や
平
均
在
院
日
数
の

延
伸
、
「
重
症
度
、
医
療
・

看
護
必
要
塵
該
当
患
者
割

合
の
低
下
な
ど
が
み
ら
れ
、

診
療
側
は
デ
ー
タ
の
さ
ら
な

る
分
析
を
要
望
し
た
。

調
査
結
果
に
よ
る
と
、
急

性
期
一
般
入
院
料
１
に
お
け

急
性
期
、
必
要
度
低
下
な
ど
議
論

銅
噸
評
影
響
調
査
で
結
果
速
報
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０
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０

０
０

７
６

５
４

３
２

１

る
沌
歳
以
上
の
割
合
は
釦
％

以
上
、
同
２
～
３
は
加
％
を

超
え
、
同
４
～
６
で
は
帥
％

近
か
つ
た
。
入
院
料
１
の
認

知
症
の
割
合
は
約
巧
％
、
要

介
護
３
以
上
が
皿
％
以
上
な

ど
、
急
性
期
一
般
入
院
料
で

こ
う
し
た
患
者
が
増
え
て
い

る
こ
と
が
示
さ
れ
た
。
診
療

側
の
牧
野
憲
一
委
員
（
日
病
、

旭
川
赤
十
字
病
院
院
長
）
は

「
単
年
度
だ
け
で
な
く
、
年

次
推
移
を
示
し
て
ほ
し
い
。

看
護
基
準
が
変
わ
っ
て
い
な

い
の
に
患
者
像
が
変
わ
っ
て

い
る
な
ら
、
そ
れ
に
合
わ
せ

た
対
応
が
必
要
に
な
る
」
と

要
望
し
た
。

急
性
期
病
棟
で
は
在
院
日

数
が
延
び
、
利
用
率
は
低
下
。

看
護
必
要
度
の
該
当
患
者
割

合
も
低
下
し
て
お
り
、
診
療

側
は
心
電
図
モ
ニ
タ
ー
管
理

を
Ａ
項
目
か
ら
削
除
し
た
影

響
を
指
摘
、
外
科
系
や
循
環

器
内
科
系
の
詳
し
い
分
析
を

求
め
た
。
支
払
側
は
「
新
型

コ
ロ
ナ
ウ
イ
ル
ス
感
染
症
や

心
電
図
の
影
響
が
あ
る
か
も

し
れ
な
い
が
、
急
性
期
病
床

が
過
剰
だ
っ
た
と
も
考
え
ら

れ
る
」
と
主
張
し
た
。

ス
ー
パ
ー
急
性
期
を
評
価

す
る
新
設
の
急
性
期
充
実
体

制
加
算
を
届
け
出
た
病
院
で

は
、
全
身
麻
酔
手
術
件
数
や

き
が
あ
る
た
め
、
札
幌
圏
と

他
圏
域
の
格
差
は
大
き
く
な

化
学
療
法
件
数
、
救
急
自
動

車
等
搬
送
件
数
が
他
の
三
樫

期
病
院
よ
り
も
顕
著
に
多
か

っ
た
一
方
、
届
け
出
て
い
な

い
病
院
は
理
由
と
し
て
、
４

０
０
床
以
上
は
「
特
定
薬
局

と
の
間
で
賃
貸
借
取
引
が
な

い
」
、
２
０
０
床
未
満
は
「
同

一
建
物
内
に
介
護
施
設
が
な

い
」
が
そ
れ
ぞ
れ
約
２
割
あ

り
、
診
療
側
か
ら
。
定
の

配
慮
が
必
要
で
は
な
い
か
」

と
の
意
見
が
あ
っ
た
。

地
域
包
括
ケ
ア
病
棟
を
巡

っ
て
は
、
｜
般
病
床
に
救
急

の
実
施
が
義
務
付
け
ら
れ
た

が
、
救
二
鑿
自
示
病
院
や
２
次

救
急
医
療
機
関
で
あ
る
割
合

が
高
い
一
方
、
救
急
部
門
を

有
し
て
い
な
い
病
院
も
２
割

程
度
み
ら
れ
た
。
救
菫
螢
噌
者

受
け
入
れ
頻
度
は
週
７
日
が

６
割
だ
が
、
週
０
日
が
岨
％
・

年
間
受
け
入
れ
件
数
は
バ
ラ

（
２
期
目
）
さ
れ
た
。
今
会
有
事
に
即
応
で
き
る
体
制
を
舅
の
理
解
と
協
力
で
、
外
来
別
接
種
医
療
機
関
は
千
施
設

長
は
、
「
レ
ジ
リ
エ
ン
ト
ヘ
備
え
る
こ
と
を
、
重
点
課
題
対
応
医
療
機
関
が
４
９
１
施
を
超
え
て
い
る
（
５
日
時
占
。

だ
足
り
な
い
」
と
の
指
摘
が

あ
っ
た
。
前
回
改
定
で
伽
％

つ
き
が
大
き
か
っ
た
。
支
払

側
は
、
高
齢
の
救
急
患
者
を

ど
の
病
棟
で
受
け
入
れ
る
か

は
次
期
改
定
の
ポ
イ
ン
ト
の

一
つ
だ
と
強
調
し
た
。

在
宅
医
療
提
供
は
、
入
院

料
・
管
理
料
１
を
有
す
る
病

院
で
９
割
以
上
の
一
方
、
入

院
料
・
管
理
料
２
の
病
院
は

約
６
割
だ
っ
た
。

回
復
期
リ
ハ
ビ
リ
テ
ー
シ

ョ
ン
病
棟
で
は
、
心
大
血
管

疾
患
リ
ハ
ビ
リ
テ
ー
シ
ョ
ン

料
の
届
け
出
が
Ⅳ
％
に
と
ど

ま
っ
た
。
届
け
出
ら
れ
な
い

理
由
は
「
循
環
器
科
や
心
臓

血
管
外
科
の
医
師
確
保
が

困
難
」
「
心
大
血
管
リ
ハ
経

験
を
有
す
る
医
師
確
保
が
困

難
」
が
多
く
、
委
員
か
ら
「
回

リ
ハ
だ
け
で
な
く
、
急
性
期

で
も
心
リ
ハ
自
体
が
ま
だ
ま
一

に
引
き
上
げ
ら
れ
た
入
院
料

１
．
２
の
重
症
度
割
合
は
、

お
お
よ
そ
鉛
～
妬
％
と
な
っ

て
い
た
。

療
養
病
棟
入
院
基
本
料
で

は
、
中
心
静
脈
栄
養
離
脱
に

向
け
た
摂
食
・
嚥
下
機
能
回

復
に
取
り
組
ま
な
い
場
合
は

医
療
区
分
２
の
占
薮
を
算
定

し
な
け
れ
ば
な
ら
な
く
な
っ

た
が
、
調
査
時
点
で
体
制
が

な
い
医
療
機
関
は
詔
％
、
施

設
基
準
を
満
た
せ
な
い
理
由

は
「
内
視
鏡
下
嚥
下
機
能
検

査
や
嚥
下
造
影
実
施
体
制
を

有
す
る
こ
と
が
困
塞
が
最

多
だ
っ
た
。

医
師
の
負
担
軽
減
策
は
、

「
薬
剤
師
に
よ
る
投
薬
に
係

る
患
者
へ
の
説
明
」
が
灯
％
、

「
薬
剤
師
に
よ
る
医
師
へ
の

情
報
提
供
」
が
“
％
、
「
医

師
事
務
作
業
補
助
者
の
外
来

へ
の
配
置
・
増
屋
妃
％
な

握
す
る
た
め
の
調
査
方
法
な

ど
も
了
承
し
た
。

在手術等の実施状況を把一

ど
だ
っ
た
が
、
薬
剤
師
確
保

に
苦
戦
す
る
病
院
が
多
い
と

し
て
対
策
を
求
め
る
声
が
上

が
っ
た
。
一
方
で
「
特
定
行

為
研
修
修
了
看
護
師
と
の
分

担
」
は
妬
％
に
と
ど
ま
り
、

加
算
の
拡
充
で
医
師
事
務
作

業
補
助
者
の
導
入
が
進
ん
だ

こ
と
を
参
考
に
す
べ
き
だ
と

の
意
見
が
あ
っ
た
。

外
来
医
療
で
は
、
情
報
通

信
機
器
を
用
い
た
初
診
料
等

の
届
け
出
が
鑓
％
、
届
け
出

て
い
な
い
施
設
の
う
ち
「
今

後
届
け
出
を
行
う
意
向
は
な

い
」
が
砲
％
あ
り
、
そ
の
理

由
は
冠
面
診
療
の
方
が
優

れ
て
い
る
」
が
泥
％
・

Ｄ
Ｐ
Ｃ
制
度
に
係
る
詔
年

度
特
別
調
査
と
し
て
、
適
切

な
コ
ー
デ
ィ
ン
グ
や
短
期
滞

年
の

介
護

救
急

ル
技

ツ
ク
に
即
応
で
き
る
医
療
体

制
整
備
、
市
立
札
幌
病
院
に

お
け
る
災
害
・
感
染
症
対
応

等
の
充
実
と
機
能
強
化
が
盛

り
込
ま
れ
て
い
る
こ
と
も
紹

介
し
た
。

札
医
は
、
夜
間
急
病
セ
ン

タ
ー
の
臨
時
巡
回
施
設
と
し

て
、
ド
ラ
イ
ブ
ス
ル
ー
型
の

発
熱
外
来
を
構
想
か
ら
１
カ

月
で
実
施
し
て
お
り
、
「
災

害
時
に
お
い
て
も
、
医
療

ひ
っ
迫
解
消
へ
の
一
助
と
な

る
」
と
報
告
し
た
。

こ
れ
ま
で
の
ホ
ー
ム
ペ
ー

ジ
や
デ
ジ
タ
ル
サ
イ
ネ
ー
ジ

の
充
実
に
邨
元
て
、
５
月
か

ら
公
式
Ｓ
Ｎ
ｓ
を
新
設
。
リ

ア
ル
タ
イ
ム
の
情
報
発
信
、

広
報
活
動
強
缶
も
進
め
て
い

く
と
し
た
。

る
札
幌
市
も
含
め
て
、
改
め

�

て
感
謝
の
言
葉
を
述
べ
た
。

� �


