
334 新潟医学会雑誌 第127巻 第6号 平成25年 (2013)6月

で広汎な大脳白質病変を伴う認知症を発症する

が,そのMRI所見をまとめた報告はない.

【目的】cARASIL患者のMRI所見を総括し,評

価方法を確立する.

【方法】HTRAl遺伝子異常が確認された症候性

のCARASIL患者7例のMRIを収集した.MRI所

見をスコア化するシステムを提唱し,解析を行っ

た.

【結果】全例で側頭葉前部を含む広汎な大脳白

質病変と外包病変を認めた.7例中6例で大脳脚

病変を,5例で橋から中小脳脚に及ぶ孤状病変を

認めた.ミスセンス変異とナンセンス変異の間で

スコアの有意差はなく,スコアと確病期間との間

に相関は見出せなかった.

【結論】cAm SIL患者のMRI所見はCADASIL

と類似しているが,大脳脚病変と橋から中小脳脚

に及ぶ孤状病変はCAh SILに特徴的である.

7 HI)LS(hereditarydiffuseleukoencephalopa-

thywitIISpheroids)のMRI所見
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白質障害を伴う若年性認知症 HDI.S(heredi-

tarydifhseleukoencephalopathywithspheroids)

がある.30歳～50歳代で認知症を発症し,性格

変化,パーキンソニズム,うつ,疫撃などを呈し,

進行性の経過で平均生存期間は約6年と短い.柄

理学的には広範な白質変性とスフェロイド形成

を伴う軸索腫大,マクロファージの浸潤を特徴と

する.MRIで特徴的な白質病変を呈する.前頭

葉 ･頭頂葉優位かつ脳室周囲の深部白質に病変

を認め,病初期から脳梁の罪薄化と異常信号を認

めることが多い.これまで診断には病理学的検索

が必須であったが,2011年に原因遺伝子 (Ⅳ 呪

colonysb'muIattng血ctor1receptoL･)が同定され

遺伝子診断が可能となった.本発表では,これま

でに当科で遺伝子診断した5例の本邦 HDI.S症

例について,MRI画像を供覧し,その特徴を示し

たい.
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