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Fig. 1. CT revealed an internal inhomogeneous
mass in the right kidney.
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Fig. 2. MRI revealed a mass which had a capsule in
the right kidney.
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A 72-year-old woman was referred to our hospital with complaints of macro-hematuria. The

radiographic evaluation including computed tomography (CT) and magnetic resonance imaging (MRI)

suggested it to be renal cell carcinoma (RCC) in her right kidney. She underwent laparoscopic

nephrectomy. We diagnosed her with renal cell carcinoma associated with Xp11.2 translocation/TFE3

gene fusion, based on pathological findings and break apart of transcription factor E3 (TFE3)by fluorescence

in situ hybridization. She was free of recurrence at 8 months postoperatively.

(Hinyokika Kiyo 62: 411-414, 2016 DOI: 10.14989/ActaUrolJap_62_8_411)
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緒 言

Xp11.2 転座腎細胞癌は2004年の WHO 分類に初め

て掲載された稀な組織型の腎細胞癌である1)．小児や

若年者に多いとされてきたが，近年では成人例の報告

も散見される．今回われわれは高齢者に発症し，診断

に FISH 法が有用であった Xp11.2 転座腎細胞癌の 1

例を経験したので報告する．

症 例

患 者 : 72歳，女性

主 訴 : 肉眼的血尿

既往歴 : アスピリン喘息，下肢静脈血栓症，脂質異

常症

現病歴 : 2015年 2月肉眼的血尿が出現したため近医

内科受診後，精査目的に当科紹介となった．

入院時現症 : 身長 155 cm，体重 45.0 kg，血圧 146/

91 mmHg，脈拍89/分，腹部は平坦で軟，腫瘤，圧痛

なし，体表リンパ節腫脹なし．

血液検査 : 入院時の血液一般および生化学検査では

特に異常は認めなかった．

尿検査所見 : pH 7.0，蛋白（1＋），赤血球 100 以

上/HPF，白血球 5∼9/HPF，尿細胞診 class II

画像検査所見 : 腹部超音波検査で右腎に内部不均一

で一部血流のある腫瘍を認めた．腹部 CT では右腎中

下極腹側に境界明瞭な 58×55 mm の内部濃淡不整を

示す充実性腫瘤を認めた（Fig. 1）．リンパ節，肺，肝
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Fig. 3. Surgical specimen. The renal cell tumor
which was yellow and soft was shown in the
right kidney.
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Fig. 4. Microscopic findings revealed acidophilic
cells papillary increased (a) and epithelial
cell which had clear cells increased (b) on
HE staining.
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Fig. 5. FISH revealed break apart of TFE. Dis-
tance between red signal and blue signal
spread out.

その他に転移を疑わせる所見は認めなかった．造影

CT はアスピリン喘息の既往があり内科医師より造影

剤使用による危険性を指摘されたため施行していな

い．腹部 MRI 検査では T2 強調画像にて右腎に内部

低信号で被膜を伴った境界明瞭な腫瘤を認めた（Fig.

2）．

以上より，右腎悪性腫瘍の可能性を考慮し本人，家

族の同意のもと右腎摘除術を行った．

手術所見 : 2015年 3月全身麻酔下に左半側臥位で腹

腔鏡下右根治的腎摘除術（経腹膜到達法）を施行し

た．手術時間は 4時間52分，出血量は少量であった．

摘出標本の肉眼的所見 : 腎中下極腹側に長径 6 cm

の腫瘍を認めた．腫瘍は黄色，境界明瞭，非常に脆弱

であり，内部に一部出血を認めた．淡明細胞型腎細胞

癌とは異なる所見であった．肉眼的には腎内にとど

まっており，腎盂，周囲脂肪織脈管への浸潤は認めな

かった（Fig. 3）．

病理組織所見 : 線維性被膜を有し，腎実質との境界

は明瞭であった．HE 染色にて軽度の核肥大と好酸性

顆粒状の胞体を持った上皮細胞の乳頭状発育と（Fig.

4a），淡明な胞体を持った上皮細胞の充実性から乳頭

状増殖（Fig. 4b）を認めた．乳頭状腎細胞癌様の所見

と淡明型腎細胞癌様の所見双方が混在し，どちらも確

定的な所見に欠けるため免疫染色を追加した．免疫染

色では cytokeratin（CK）7 陰性，近位尿細管のマー

カーである CD10 陽性であった．TFE3 免疫染色は陰

性であったが，FISH 法で TFE3 の break apart を認め

た（Fig. 5）．

以上より，本症例は Xp11.2 転座腎細胞癌と診断し

た．

術後経過 : 術後経過良好で，補助療法は施行せず外

来で経過観察中である．術後 8カ月現在明らかな転

移，再発所見は認めていない．

考 察

Xp11.2 転座腎細胞癌は，2004年の WHO 分類1)に

初めて掲載された稀な組織型の腎細胞癌である．

Xp11.2 を切断点とする染色体転座と，それに基づく
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Table 1. Twenty six cases of Xp11. 2 transloca-
tional RCC

年齢（例)

1 -10歳 4

11-20歳 9

21-30歳 3

31-40歳 2

41-50歳 3

51-60歳 3

61歳- 2

性別（例)

男/女 10/16

症状（例)

あり/なし/不明 17/4/5

腫瘍径（mm）（中央値) 18-160（60)

T1/T2/T3/T4 12/5/8/1

N0/N1/N2 11/6/9

M0/M1 21/5

TFE3 関連融合遺伝子形成により定義される．組織学

的には淡明または好酸性・顆粒状胞体を持つ腫瘍細胞

の胞巣状，乳頭状増殖と砂粒小体様石灰化がみられ

る2~7)．われわれが調べた限り本邦での Xp11.2 転座

腎細胞癌の報告は自験例を加え26例である（Table

1）．小児や若年者に多いとされ8)，成人での報告は比

較的少なく，本症例は報告例の中では最高齢であっ

た．

Xp11.2 転座腎細胞癌の画像所見は造影 CT 早期相

で造影効果に乏しく，経時的に漸増するパターンが多

いとされている．MRI では本症例と同様，T2 強調像

で腫瘍はヘモジデリンの沈着により低信号を呈するこ

とが多いとされる．乳頭状腎細胞癌，後腎性腺腫も同

様な所見を呈するため術前に診断することは困難であ

る9)．

Xp11.2 転座腎細胞癌の組織学的特徴は，その癌細

胞は不規則な核に小さな核小体と小泡状のクロマチン

を有し，細胞質は淡明または高密度な顆粒を含む好酸

性で，多様な組織構築型を呈し，乳頭状腎細胞癌だけ

でなく通常の淡明細胞型腎細胞癌にも類似した点であ

る3)．そのため，HE 染色所見のみでの診断は困難で

ある．Wu らは自施設で治療された23歳未満の腎細胞

癌を再評価し，46％が Xp11.2 転座腎細胞癌であった

と報告している12)．過去にも Xp11.2 転座腎細胞癌で

あるにも関わらず，乳頭状腎細胞癌，淡明細胞型腎細

胞癌と診断された症例が存在する可能性がある．本症

例でも肉眼的所見，HE 染色所見より乳頭状腎細胞

癌，淡明細胞型腎細胞癌との鑑別に苦慮したため追加

の検査を施行したことが診断に繋がった．乳頭状腎細

胞癌，淡明細胞型腎細胞癌の双方の所見を認め，診断

に苦慮する場合には年齢に関わらず本疾患を鑑別に挙

げる必要がある．

Xp11.2 転座腎細胞癌の核には通常の腎細胞癌およ

び正常腎には認められない TFE3 遺伝子産物が存在

し10)，TFE3 タンパク質を認識する抗 TFE3 抗体を用

いた免疫染色が本疾患の診断に有用であると考えられ

ている．感度が97.5％で特異度が99.6％で有用である

と報告されている4)．一方で，広部らは，TFE3 免疫

染色陽性例20例に対し FISH 法を施行し，最終的に

Xp11.2 転座腎細胞癌と診断した症例は 5例のみで，

陽性的中率は25％であり，FISH 法や，RT-PCR 法な

どの遺伝子分析が確定診断に必要であるとの報告もあ

る11)．本症例では TFE3 免疫染色は陰性であったが

FISH 法にて転座を証明する事により診断に至った．

免疫染色が陰性であっても，遺伝子分析検査を行うこ

とにより診断される症例もあり，本疾患が疑われる場

合には，確定診断のために免疫染色に加え，FISH 法

などの遺伝子分析を行い転座の確認もしくは融合遺伝

子の検出を行うことが望ましいと考えられる．

本症例は術後 8カ月経過した現在，再発所見を認め

ていない．しかし，小児期に発生した場合に比べて成

人例は予後不良との報告12)や原発巣の腫瘍径は小さ

いにも関わらず術後早期に転移を来たした症例の報

告13)もあり，今後も定期的に画像で再発，転移検索

を行っていく必要がある．

現在，成人の転移を有する進行性腎細胞癌では分子

標的薬の使用が標準的治療となってきているが，Xp.

11.2 転座腎細胞癌が転移した際，各種分子標的薬を

用いた全身療法に対する反応は不良であり14,15)，確

立された治療法は存在しない．分子標的薬のチロシン

キナーゼインヒビター（TKI）のアキシチニブや，哺

乳類ラパマイシン標的たんぱく質（mTOR）インヒ

ビターのエベロリムスが有効であったとの報告もあ

る16,17)がいずれも症例数が少なく，効果ははっきり

しない．今後も症例を蓄積し，転移を有する症例の治

療法を検討していく必要がある．

結 語

Xp.11.2 転座腎細胞癌の 1例を経験した．乳頭状腎

細胞癌と淡明細胞型腎細胞癌の診断に苦慮する症例で

は本疾患を鑑別に挙げることが重要である．確定診断

には免疫染色に加え FISH 法などの遺伝子分析検査を

併用することが望ましいと考えられる．
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