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オスラー病は正式には遺伝性出血性末梢血管拡
張症 (������������������������������������
���) と呼ばれ, 常染色体優性遺伝形式をとる
遺伝性血管疾患である｡ 早期に報告した 名の医
師名から, !���"(#$%&)'(����(#%)#)'*�+��

(#%),) (カッコ内は報告年) とも呼ばれる｡ 当初
は口腔・鼻腔の粘膜や皮膚にみられる末梢血管拡
張症として報告されていたが, のちに肺動静脈
奇形 (�������-���"����.��������/01), 脳
/012肝血管奇形, 出血性消化管血管拡張症の
合併が報告され, 現在では全身性血管疾患として
認識されるようになった｡ 3)))年に 4"�����
4�������#)(表5) が発表され, 現在では臨床診断
が可能である｡ �67βのⅢ型受容体である
8�������をコードする遺伝子異常による ���
��9�#とⅠ型受容体である/:;'#をコードする
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難治性鼻出血, 末梢血管拡張症, 内臓血管奇形を来す常染色体優性遺伝性疾患オスラー
病について, 島根大学附属病院の病歴調査と附属病院を含む県内主要医療機関の医師3%)
名へのアンケート調査により, 島根県内の診療実態を検討した｡ オスラー病患者L例の初
発症状は小児期の鼻出血が多く, 診断年齢はA)～D)歳代, 診療科は多彩であった｡ 臨床経
過では, 難治性鼻出血・消化管出血を呈する予後不良例, 診療拒否例, 複数科での治療例
を認めた｡ アンケート調査では疾患認知度は回答の半数を超えたが, 診療経験を有する医
師は少なく, 診療継続中の医師はM名のみだった｡ 県内推定患者数は$,～#A%名で, 多く
が未診断・未受診である現状が推測された｡ 小児期に重篤な症状で発症する例もあり, 早
期診断と高リスク例に対する早期治療介入が必要である｡ 主な初診科である耳鼻咽喉科と
の連携と疾患全体を長期にマネージメントする疾患センターの創設が望まれる｡
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