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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
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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




