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CZI'と LZPの交代療法,Ⅰ二)iamox.CZl'上 LZT'上

I)ialmOXCT)交代療法.クうンポー一一′ト.γ-irlob.A(Tl､H､

TRH,PTeぬnine,VitB6であった.しかしどれをとっ

ても効果持続期間の長短はあれども,最終的をこ発作を抑

制 しえてこなかったようであり,再発を迎えざるをえな

かIP,た一最近 1午間.SV を基礎とし,C/.I)IIJZr'.

r)iLlnlOX(r)交代療法使用で再発はしてこなか--､たが.

脳波の悪化はみられ 交代療法の中身を若干手直し (夕

:iンポ-′し(,1)追加在日 す,:)ことで対処してし､る.今後,

これまでの様な再発をくりかえさない為をこ,そして現在

1､.人トト欄紳書機運L/･')退行をきたさ左い為にも.脳梁切断術

も適応でく打亡か/'･')カ亘 考:iている.

こ('.)例は.しンノ､LJI)叫亨-::板取 ilt_I-PicaltYn血1Pa-

rli.･lePjlt､l)S〉･一合LL:｢既知けて/tか/1.L17)ク仁/には左いよ

うである.どのようなタイプとして位際づけちれるので

あろうか.また治療の歴史において過ちはなかったので

あろうか.はたまたこのような例は早期をこ外科的治療を

試み,知的レベルの低下をいかに防ぐかが問われている

のではなかろうか.
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臨床的検討
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査し報告した.対象をよ1983年より19鮒 年までの8年間

に当料,に入院し. けい′わ/t発作間駁駅脳波所Rで Sut)-

pressi川1tlurStPこIltL.rnを認.いた1)1)例.最終観察時の

年令は,2宵月より7才嶺カ月,平均3才であった.輿

型的 Hy拶組 頭aを認めた症例や,薬剤観相によりSu粁

pressionburstI)こitterll不:L認人里､二症例は除外した.疏

終診断の内訳は,E王EE 3鳳 West症候群13例,それ

以外が6例であった.

EIEE と診断 した3例では,出生時に認められた症状

はき嘱乳障害,筋緊張低下,小頭症などであった.Joseph

らの記載に基づいて発作塾を分輝すると,いずれ転無呼

吸ナboximgmovement等の微細発作を認め予その他

は短時間の全身性強直性発作を伴っていたゥこれは,大

田原の tonicspasmsに相当するものと思われた.い

ずれも,予後は不良であった.

west症候群と診断した例は13例であった.発作塾は

Kellawayらの分額によった.推定原因をこよる骨原では,

なく.無呼吸など(,')微細発作が1例,強麿性発作が1例

に認められたのみであった.予後も比較的良好で, ま例

が締神運動発達遅滞を生じたのみで,けいれん発作はい

ずれも完全に抑制されていた.

unkmown群は3例で,屈曲｣ 申展塾の発作が主であっ

たが, 間代性発作やミオタロこ-発作が加わっていた.

予後も比較的不良で,2例が難治のてんかんを生じてい

た.symptomatic例は5例で,いずれの例も屈曲-伸

展型,屈曲塾発作の鼎型的発作の観 強直性発作やミオ

クロニー発作を併発し,多彩な発作を認めた.予後も不

るほど多彩な発作型が認められた血EIEE,West症俵

群以外の6例では,いずれ転周産期の障害や先天性異常

を認め,発作型ヰ)多彩で,こIl)Ileこ1,h()xillL,1110VH11(-1lt

などの微細発作や全身性や局所性の強直性発作ラ間代性

発作卓全身性 ミオタmニ-発作などを認めているが,全

例に共通の発作塾は全身性強直性発作であった.乳児早

期をこ出現する suppressiomburstpatteTnを屋するて

んかんは,強直性発作を主体とすると思われた.最後に

fl令17に全身性間代性けいれんで発症 し,SuF叩r(L､ssi川l

burstpattem を認め,その後全身性強直性けいれん,

左片側けいれん,全身性強直性間代性けいれん,局所性

ミオタロニ…などを生じ,1才2カ月で死亡した症例を

提示し.f∴

･1)DRPl.A l症例(17)電気牛理学的検討

∴ -.` 一̀ 一J-こ .

遺伝性歯状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症 (以下DRPLA)

は,小脳歯状接赤核系と淡蒼球ルイ体系の系統変化を主

病変とし,常染色体優性遺伝を示す中枢神経系の変性疾

患である.その主症状はミオタロ-ヌス,てんかん,痴

呆,jj､巌失調,舞踏病アテ ト-ゼ様運動であり,若年発

症のものは進行性ミオタロ--ヌスてんかん (以下 PME)

の型をとることが多い.今軌 我々はこれらPMEの

症状を全て揃えてはいるが, 幼い頃に養子に出され遺伝

免囚の明確でない DRPLA の24歳の-女性例の電気生

理学的検討を行った.発症は16歳で,中学の普通学級を

卒業したが,現在の 王Q は田中 ･ビネ…で23であり,

経過中かなりの知能低下をきたしたものと思われる,

P ME で痴呆をきたす疾患は,DRPLA 以外に屯存在す

るが,本例は DRPLA の臨床症状を全て満たしており,
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外豪奇形はな宅,肝肺腺や腎障害も認められなかった.

また,眼底所鼠 視覚誘発電位 (以下 VEP)は正常で

あり,難聴,言語障害,筋力低 F,末櫓神経障害を認め

ず,乳酸,ピルピソ酸,酸性フォスファタ--ゼは正常範

囲内であり,筋生検で鼎常を認めなかった,また異母と

推定されている女性が剖検によりDRPLA と診断され

ており,現時点では本例を DRPLA と診断 して良いと

考えた,神経学的異常所見は DRPLA の病変部位より

出現していると考えて矛盾はなかった.検査結果からは

CT,SPECT の所見より間脳,脳橋に主病変が存在す

る可能性が高いと考えられ VEPで異常が認められな

かったことから視覚の神経伝達路に異常がない可能性が

高いと判断された.体性感覚誘発電位 (以下 SEP)で

N9,Nll成分は明瞭であるが,N14成分が振幅が低く,

N20成分がみられなかったことは脊髄後索に障害はな

く,擬状束核より上位の障害が疑われた.神経伝達速度

は正常範囲内であり,末櫓神経障害はないと考えられた.

聴性脳幹反応 (以下 ABR)において2波以降が認めら

れなかったことより略奪神経核部位の障害が示唆された.

以上より推定される奉例の病変部位は蝿牛神経核を除い

て DRPLA として矛盾がない.本例が嫡牛神経核の変

性が認められる DRPLA である可能性がある.あるい

は DRPLA では前庭神経核が侵されるため,この部位

の障害が隣接する鳩車神経核に影響を与え ABR の異

常が出現したと考えることもできるが,機能的障害によ

る ABRの異常はこれまで報告がない.今後検討すべ

き問題であると思われる,審例に非てんかん性症候性 ミ

オタロ-ヌスとてんかん性 ミオタロ-こ-発作が存在す

ることは臨床症状,表面筋電図より明らかである.本例

の SEPでは N20の後巨大 SEPの出現は認められず,

jerk-lockedavera宮ingで陰性操波が出現した.このこ
とから本例のミオタロ-ヌスは皮質下ミオタロ…ヌスと

考えられ,その起源は DRPLA の主病変である間脳お

よび中脳であると推定された.
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進行性 ミオタロ-ヌスてんかんをきたす代表的疾患と

して Lafora病があり,歴史的にも遺草な位置を占めて

いる.今回我々は,皮膚生検によりLafora病と診断 し

た1例を経験 したので報告する.

症例は14歳,女性.親族に同額疾患なく,血族結婚も

認めない.身体 ･精神的発育とも異常なく,成績も中程

度であった.12歳時全般間代発作で発症.1年後位から,

発作頻度増加,四肢の ミオタロ-ヌス･歩行不安定が出

現した,中学校入学後,知能 書運動能力の退行が出現 し

急速に進行 した,進行性 ミオクローヌスてんかんの診断

管,1991年3月 日竣歳)新大病院神経内科を紹介され

入院.現症として,知能 ･運動能力の過行,視覚発作で

始まる全般間代発作,顔面筋 や吉 事四肢のミオタロ--ヌ

又,また,小脳症状と思われる decomposition,筋 トー-

ヌス低 F,歩行失調を認めた. 検査所見は,検血 ･生化

翠,血祭アミj酸分析および白血球ライソゾ一一ム酵素に

異常なし 脳波ではび蜜ん性の徐波異常と spikeand

wave,polyspikeandwaveeompiexを認めた.また

体性感覚誘発電位 をSEP)で上肢の中枢伝導時間の延長,

giantSEPを認めた,頭部 CTQMRIで年齢に比して

の大脳 ･小脳のぴまん性の萎縮が認められた.

以上よりLafora病を疑い,診断確定のため左厳か部

より皮膚生検を施行.光威所見で,皮下のエクリン汗腺

導管上皮細胞内に PAS陽性の封入体を認めた.電顧

像では直径 10-12mm の fiiamemtが集合した封入体

で,polyglucosambodyつまり Lafora小体と全く同

一ハ所見を皇してし､た.

Lafora病の診断のためには,肝臓や骨格筋の生検も

しくは剖検での脳からの Lagora小体の証明が必要と考

えられていた.1981年に Lafora病の診断における皮

膚生検の歯周性が発義されてから,皮膚生検は,その手

技の簡便さ,合併症の少なさ,および検査としての感受

性 .特異性の高さを認められた.泰例も皮膚生検により

IJこlrOr;･l病し1-_診断 しえた.
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