




糖原病は最近発見された Ib 型を含め,9 つの病型について酵素欠損があきらかにされてお

り,患者の管理,予後の改善が問題となっている。一方,糖原病の特異な病態として極めて稀

であるが,糖原病Ⅰ型に De Toni Fanconi 症候群を合併する症例が報告されており,糖原が

腎に蓄積する結果,腎尿細管機能が障害されて発症すると考えられている。しかし生後 1～

2 ヵ月で Fanconi 症候群と診断され,その後糖原病であることが判明するが,病型が不明な

症例が外国で数例報告されている。本邦では未だこのような症例の報告をみない。私達は

生後3ヵ月にFanconi症候群で発症し,その後病型不明の糖原病と診断した症例を経験した

。 


