
 
 

 

概念・定義  
 

 シスチンが細胞内に蓄積するために発症する先天代謝異常症である。3

型の病型に分類され、腎（乳児）型は、すべての細胞内でシスチンが蓄

積し、乳児期より腎性ファンコニー症候群を合併する。中間（若年）型

は、細胞内のシスチン蓄積の進行は緩徐で、発症は思春期以降である。

非腎（眼）型は、角膜のシスチン蓄積のみが症状である。  

 

症状  
 

 発症年齢、臨床症状により、以下の 3つに分類される 2)3)。 

① 腎型（古典型・乳児型・早期発症型）：出生時は無症状であるが、

生後 6カ月頃より腎性ファンコニー症候群が出現し、ネフローゼ症

候群を呈して 10歳前後に腎不全となる。その他に骨髄、肝臓、脾臓、

腸、筋肉、脳などの臓器におけるシスチン蓄積により、多彩な症状

を合併する。角膜のシスチン結晶は、羞明、角膜びらん、網膜色素

変性などを引き起こす。 
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② 中間型（若年型・遅発性腎型）：思春期頃からファンコニー症候群、

眼症状などを呈する。診断されてから数年以内に腎不全末期となる。 

③ 非腎性型（眼型）：腎機能障害や成長障害はなく、眼症状のみを呈

する。 

  

治療  
 

① 腎症状：腎性ファンコニー症候群に対しては、水分、電解質、アシ

ドーシスの補正、くる病骨病変に対してはリン酸塩、ビタミンD補

充が行われる。腎不全が進行した場合は腎臓移植が適応となる。 

② 内分泌異常：甲状腺機能低下症に対する経口Ｌ-サイロキシン投与や

糖尿病に対するインスリン投与、原発性性腺機能低下に対するテス

トステロン投与、成長障害に対する成長ホルモンが有効である。 

③ 眼症状：角膜のシスチン結晶減少のため、1日 10 回から 12回、シ

ステアミンの点眼を行なう。 

④ システアミン内服：細胞内のシスチンを除去するため、システアミ

ンの内服を行なう。小児は 1日当たり 60-90mg/kg、成人は 1回

500mg を 6時間おきに経口内服する。 

  

抜粋元：http://www.shouman.jp/details/8_6_99.html 
 


