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両側膀胱尿管逆流症 を伴 ったRubinstein・

Taybi症 候 群 の1例
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   The case was in a 7-month-old boy. Rubinstein-Taybi syndrome was diagnosed from the broad 
halluces and the characteristic physiognomy noticed since birth. He was brought to us at 7 months 
of age with fever as the chief complaint. Voiding cystourethrogram showed bilateral vesicoureteral 
reflux. The testis was palpable in the inguinal canal on either side, but could not be brought 
to the scrotum. No abnormalities were detected in the penis. From the above findings,  he was 
diagnosed to have bilateral 4th degree vesicoureteral reflux and undescended testes as compli-
cating Rubinstein-Taybi syndrome. The condition was treated by bilateral  anti-reflux repair and 
bilateral orchidopexy at 8 months of age. There has been no recurrence of vesicoureteral reflux 
for 3 years. A brief discussion was made about the urological complications of Rubinstein-Taybi 
syndrome. 

                                                   (Acta Urol. Jpn. 40: 75-77, 1994) 
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緒 言

Rubinstein-Taybi症 候群は精神発達遅滞,幅 広い

母指および母趾,高 口蓋,反 復する呼吸器感染症等を

有する症候群で1),精 神発達遅滞児ではDown症 に

ついで多いとされている2).わ れわれはRubinstein-

Taybi症 候群(以 下RTS)に 両側VUR,両 側停留

精巣を合併 した症例を経験したので,若 干の文献的考

察を加えて報告する.

症 例

患者=7ヵ 月,男 児

主訴=発 熱

家族歴および周産期合併症1特 記すべき事なし

生下時所見=満 期産,頭 位 自然分娩.生 下時体重

2,9669,身 長47cm・ 頭 囲は31・5cmと やや小さい・

既往歴:生 下時 よ り幅広 く短い母指お よび母趾

(Fig.1),顔 面 多 毛 が認 め られ,RTSと 診 断 され た.

1ヵ 月時,先 天 性 緑 内障 の診 断 で 両側 隅 角 切開 術 を 施

行.同 時 期 よ り上 気道 感 染 を頻 回に繰 り返 した.

現病 歴:7ヵ 月 時発 熱 認 め られ,当 院 小 児科 に て精

査.尿 路 感染 を 認 めた た め,1991年12月 当 院 泌尿 器科

紹 介 とな る.

現症:身 長67.3cm,体 重7,6159,眼 裂 の外 側 は下

降 して い た(Fig.2).母 指,母 趾 は幅 広 く,短 い.胸

腹 部理 学 的所 見 に異 常 を認 め な か った.両 側精 巣 は 鼠

径 管 内に触 知 可 能 であ ったが,陰 嚢 内 まで は下 降 しな

か った.陰 茎 に は異 常 を認 め な か った.

初 診 時 検査成 績1血 液一 般;WBC21,200/mm3.血

液 生化 学;異 常 を認 め な い.尿 検査;尿 蛋 白(一).

沈 渣 に て 白血 球 多 数/hpfを 認 め た.尿 培 養;E.

aerogeneslO6/ml.染 色体;46XY.

X線 学 的 検査:排 泄性 腎 孟 造影 では 両 側 高度 水 腎,

水 尿 管が 認 め られ た(Fig.3).排 尿 時膀 胱 尿 道造 影 に
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Fig.4・ Voidingcystourethrogramshowed

bilateral4。vesicoureteralreflux.

×6x8mm,左llx6x7mmで,精 巣 導帯 は 両側 と

も陰嚢中部に付着していた.

現在術後17カ 月経過観察 してい るが

び尿路感染の再発は認められていない.

VURお よ

Fig.2. Broadhalluces,acharacteristicsymp.

tomofRubinstein-Taybisyndrome.

Fig.3.IVPshowedbilateraI

andhydroureter・

hydronephrosis

て 両側5度 のVURが 認 め られ た(Fig'4).

以上 よ りRTSに 合 併 し た 両 側4度VUR,両 側

停 留 精 巣 と 診 断 し,1991年1月23日 両側 逆 流 防止 術

(Politano-Leadbetter法),両 側精 巣 固定 術 を 施行 し

た.術 中所 見 と して,右 精 管 が盲 端 とな ってお り,右

精 巣 上体 の頭 部 は精 巣 か ら離 れ て い た.精 巣 は 右12

考 察

RubinsteinとTaybiが1963年 に幅広い母指 およ

び母趾,高 口蓋,反 復する呼吸器感染症をともなう精

神発達遅滞児7例 を報告 して以来1),RTSは 現在ま

でに数多 くの報告がなされている.

Rubinsteinに よれば,RTSの 男女比は男性308例

に対し女性263例 でほぼllで あ る3).

RTSの 原因,遺 伝形式は不明である.以 前は劣性

遺伝が疑われていた4'.し か しHennekamら5)に よ

れば同胞発生例の頻度(1!780)か ら常染色体劣性遺

伝は否定的である.RTSの 患者はほとんど再生産を

行わないことから,常 染色体優性遺伝の可能性も否定

できない5)核 型は正常核型の報告がほとんどである.

染色体異常の報告もあるが,RTS特 有 の染色体異常

は見出されていない3).

RTSの 正確な頻度は不明である.Rubinsteinの

集計6)によると,RTSの 発生頻度は精神遅滞児300～

720人 に一人であ り,Down症 についで多いという2)・

金子ら7)の試算によれ ば,RTSが 多因子遺伝に従 う

と仮定すると,全 出生のO.1%に 発生する計算になる

という.以 上より,RTSは けっして稀な疾患ではな

いといえる.

RTSに 合併する奇形にはTab!elの ご と く多く

の異常が報告されている,RTSの 明確な診断基準は

存在しないが,幅 広く短い母指および母趾,特 異な顔
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指 趾 幅広い母指および母趾の末節,趾 の重なり

顔 貌 ・頭 蓋 小頭症,濃 い眉毛,眼 裂の外側下降,両 眼隔離,

突出した鈎鼻,小 口,小 顎,耳 介低位,高 ロ蓋など

精神発達遅滞 精神 ・運動・社会性 ・冒語発達遅滞など

皮膚紋理の異常

尿路 ・生殖器 腎無形成・回転異常腎・異所性腎,重 複腎孟尿管,

停留精巣,尿 道下裂,尿 道狭窄など

そ の 他 反復する呼吸器感染症,低 身長,骨 年齢発達遅滞

貌,精 神運 動発 達 遅延,反 復す る呼 吸器 感 染 な どを も

とに して行 われ る.

RTSの 生命 予 後 はお お むね 良 好 であ るが,約10%

が乳幼 児期 に死 亡 し,そ の半 数 は 呼 吸器 感 染 が原 因 で

あ るとい う8).

泌尿 ・生 殖 器 の 合 併症 と し て は,重 複 腎 孟尿 管9),

腎回転 異常9),異 所 性 腎10)な どの腎 奇形,お よび 停 留

精 巣,尿 道狭 窄 匡ω,尿 道 下 裂10)な どが報 告 され て い

る,Rubinsteinの571例 の集 計3)で は,泌 尿 ・生 殖 器

の 合 併 症 は'(testes,incompleteordelayeddes-

centoftestis",tckidneyanomaliesordisease"

として しか 集 計 され て お ら ず,そ の 詳 細 は 不 明で あ

る.停 留精 巣 は82%(219/267)に 認 め ら れ,高 頻 度

で ある.腎 の異 常 は52%(lo3/198)に 認 め られ た と

い う.Stevensら11)に よれ ば,停 留 精巣 は100%(21/

21)に 認 め られ,や は り高 頬 度 であ る.ま た,尿 路 系

の問題 は28%(14/50)に 認 め られ,尿 路 感染 が24%

(12/50),重 複 腎孟 尿 管 が4%(2/50),膀 胱 尿管 逆 流

症 は2%(1!50)に 認 め られ た とい う.

本邦 報告 例 で は 泌尿 ・生 殖 器 に関 して十 分 な記 載 の

あ るもの が少 な く,十 分 な検 討 が 行 え な か った,特

に,VURに 関 して記 述 が な され てい る ものは なか っ

た。 これ は,文 献的 に は 比較 的 まれ で あ るが,十 分 な

検索 が行 われ て い ない た め とい う可 能性 もあ る.

以上 よ り本 症 に関 して は泌 尿 ・生 殖 器系 の詳細 な評

価 が必 要 で あ る と思 われ た.

結 語

両側膀胱尿管逆流症,停 留精巣を合併した7ヵ 月男

児のRubinstein-Taybi症 候群の1例 を報告し,若

干の文献的考察を加えた.

本論文の要旨は第485回東京地方会に発表した.
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