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ToclarifyneurophysiologicalaspectsofMachad()∴Tosephdisease(MJl)工 Westudied

auditorybrainstem response(ABR),somatosensoryevokedpotential(SEP).visuale＼,oked

potential(VEP上 electromyography(lj:MG).nerveconductionvelocity(NCV)and

electroencephalography(EEC)inthe29patientswithMJDinJapanesefamilies.

ABRwasabnormalin21ofthe26patientsstudied. Wave1wasrelativelyn()rmal,

butthepeakesafter･wavetTcouldnottxle＼,,Okedclearly.MediallnerveSEPw(1Sabnonllal

in17()∫tlle27patientsarldI)()steri()rtibia_1nen7eSEPwasabn()malillalloftlle27patielltS

studied. Peripheralnervec()nductionwasalmostnormalbuttheCentralc()nductionw(lS

impaired. lnVEP,thelateIICyOfPIOOWasProlongedin2oftlle6patientsstudied. ln

EMG.neuropathicChangeswerefoundin16ofthe20patientsstudied. lnNCV,motor

neIVeCOnductionwasdelayedin3ofthe22patientsandsensorynt,rveactionpotential

Couldnotbeevokedi一l2ofthe22patientsstudied. lnEEC,slow activitywasfound

in8ofthe19patientsstudied.butnoepilepticdiscllargeW asfoundil一allpatients.

Ashast二だellrevealedbyneuropathol()gicalstudies.九′UDisamultisystemdisorder.This

studyclal-ifiedthemultisystem abn()rmalityelectropllySiologically.andahighincidence

ofabnormalitieswasfoundinEMG.ABR andSEP,especiallyinposteriortibialllen･,e

SEP.comparedwithotherelectrophysiologicalmarkers.EleCtrOphysiologicalexaminations,

especiallyEMG,ABR andSEP,areconsideredtobeusefulfordiagnosingMJD.
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は じ め に

h･･iachとId0--Joseph病 (MJr))は.-''ゾLTt諸島,Iti身

のポル トガル糸白人とその子孫をこみられる遺伝性運動失

調症であるが,最近本邦でも同様の症例が相次いで報告

されl＼-6､,臨床的 ･病理学的検討が進ふ,病t月遺伝 r一

の解明もすすんでいる.

本症の臨床神経生理学的な検討としては,筋電図,眼

球運動,前庭歯髄などに関する報告6)-10)があり,眼振

く検討されている.しかしナ筋電図 (Electr(myogTaPhy:

EhJlGl.神経伝導速度 (Nerヽ,econducti(1n＼･でlos巾F:

NC∀).脳渡 り.:1eLet,rtWnCePhalogrIiPhy:EEGlなど

の他の神経生理学的検査所見をこ関しては,症例報告の中

での記載はあるが,系統的な検討はなされていない,特

iこ大脳誘発電位に関 しては Hotson三､'Lq.による報告が

あるのみである,

本研究では,本症の臨床病態を解明するために,臨床

的に M.TT)と診断された症例で,聴性脳幹反応 しjludi-

torybraimstemr塔pOnSe:ABR),体性感覚誇発電位 (Sか

maもosensoryevokedpotential:SET),視覚誘発電位

(visualevokedpotential:VEP),筋電図 (EMG),

神経伝導速度 (NCV),脳波 (EEC)などの神経生理学

的検査を系統的に施行し,その特徴について検討した.

対 象

臨床的をこMJD と診断された29症例 (男14例,女15

例,年齢27-64歳,平均 45.2歳)を対象とした,発症

年齢は,15--58鼠 平均 3̀1.1歳.曜病駅間は3-45午,

平均 11.4年である.その臨床的特徴 (泰 且)は,常数

色体優性遺伝と考えられ 初期より歩行障害や構音障害

を示 し,緩徐進行性の運動党調を宴 した.てんかんやミ

オタロ-ヌスはなく,慢性硬膜下血腫を伴った1例 (症

駒lo)を除いては痴呆は認めなかった.水平性眼振や上

方視制限を主体とする眼球運動障害は全例でみられ そ

の他に,いわゆるびっくりまなこ,音や顔面筋の線維束

轡綿や萎縮,四肢の筋萎縮,顔面や四肢のジストニアな

どを種々の組合せで伴っていた,

感覚障害は3例で認めた.自覚的に聴力障蔑 視力障害

を訴えた例はなかった.症例1書2,3･4,5･6,

18･19,21･22･23,15･26は同胞であるが.他はそオl

ぞれ別の家系である.また症例 7,8,29は家系内の他

の患者が剖検され 病理学的に MJD 上診断さ打 てい

ら.
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方 法

AlミR:I)ANAJAPAN製 DANAC7E,あるいはヒ1

本光電製 Neuropack8を使用し,-･ソドホンにより,

左･才.i各々で検側に4,000Hz.10OdIうの ツり･･′''音を lO
臓 の頻度で与え,対側は 40dBのホワイ トノイズで

マスタした.記録電隆は頭頂部 (Cz),基準電極は刺激

側の乳様突起上し.1.000回加算で1)[･-_享廿上l二記録 し.そ

の再現性と.トV波の各波の潜時及び頂点間潜時を検討

した.

SEP:F]本光電製 Neuropack8を使用 しト_上肢は

右正中神経を手首部で.母指が軽度収縮する強度で電気

刺激 し,肘寓,Erb点,第7環椎棟梁起上 (Cv7),対

側頭皮上 (C3′:Czより対側 7cm,後方 2cm の点)

より,前額部 (Fpz)を基準電極として記轟 し,Cv7の

N13,C3Tの N望｡および N131N20問の潜時を中枢伝導

時間 し(1ntralLl0nductiontime:CCーⅠ､)として検討 し

た, F肢は,着後腰骨神経を足首部で,醤虻が軽度収縮
する強度で電気刺激 し,膝窟部,第12胸椎蘇葉起上

(Thi2),頭皮土 (C3〝:Czより対側 2cm,後方 2cm

の点)より,膝窟部と Th12は対側腸骨稜を,C3相は

前額部 LFpz)を基準電極として記録 し,Th12LTlN20,

C3"の P39および N20-P39問の潜時を CCT として

検討 した.記轟は500 回加算で2回以上行い再現性を確

認 した.

VEP:日本光電製 NeuropaL.k8を使用 し.pattern

reveTSal故により,暗順応下で,単眼ずつ左右各々全

視野刺激とし,白黒反転頻度は ユHz,ひとつの格子視

野角度は45分とした.記録はチ後頭結節土方 5cm (MO),

および同部位より左右それぞれ 5cm 外方の点 (Loわ

よび RO)より前頭部 押Z)を基準電極として導出し,

最初C7)陽性成分 げ1001しり潜時を検討した.記鍬 ま150回

加算で2回1､トト施行し,再現性を確認 した.

NCV:ML,(klec製 MS20を使用 し.運動神経伝導

速度 (Motorllen,eCOnduction＼でlocity:MC＼ハ の

検査は,上肢では,尺骨神経,下肢では澄骨神経で施行

した,それぞれ手首 ･肘,内果部 ･膝窟部で電気刺激し,

･托粗ヒ外転誘方よ十)

法により複合筋活動電位 (M波)を記録 した.各刺激で

のM波の立ち上がり潜時の差と刺激2点間の距離から伝

導速度を求め,振幅,終末潜時,波形変化等についても

検討 した.また.感覚神経伝導速度 (Sensorynel･Ve

colldLICtion rヽelocity:SCV)は.上肢では尺骨神経,

下肢では排塵神経で,それぞれ小指 書外果部を電気刺激
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し.肘関節部 ･膝窟部で.表面電極を用いて,神経活動

電位を慣行性に50回加算で記録し,その潜時と刺激 書記

療電線間距離から伝導速度を算出した.

r二MG:Medelec製 MS2()を使用し.同心針電榛を

伺い,上 肢 で は 上 腕 二 頭 筋 と第-背側骨間筋,下肢では

大腿直筋と前歴骨筋で記録し,必要をこより他鷹を加えた.

それぞれJ)被検筋において,別人電位.安静時で(I)自発

放電の有無.弱収縮時での運動単位L')波形,振幅,持続

時間,そして強収縮時での運動単位数.発射傾度,十渉

波形等の所見について検討した.

EEG:日本光電製 EEG-Ll･421を使用し,電極配置は

国際10･-20法に準じ,皿電極により,単極導Lti..I,及び双極

導出で 16cllで記録 した.また,過呼吸.閃光刺激に

よる賦活も行った.

1､LL_cF)いずれの検査も,室温25･-26℃の恒温環境下で

行い.記録電極LT)1′ンビ-ケンては.lOkO 以下とした.

表 1 各症例(7)臨床像

年齢 性 発症 経過 遺伝 痴呆 運動 眼振 眼球運動 bulging 顔面筋 深部dy ston ia筋萎縮 感覚 謄耽年齢 年数 失調 障害 eyes fascieulation反射 障害 障害

症例1 37 男 29 8 A王∋ + + 十 … 先進 - ± - ±

2 36 男 25 ll AD + 十 + - 尤進 - - - -

3 54 男 39 15 AD + + + - 五進 十 ± - +

4 61 女 41 20 AD - 十 + + - - 先進 - - 十

5 34 男 27 7 AD- + 十 十 + + 先進 十 - 士

6 37 女 26 ま1 AD - 十 十 + 十 十± 克遮 + ± - ±

7* 47 男 33 14 AD - 十 十 + - 克進 - ± - 十

8* 32 女 20 12 AD - + + + ± 克進 十 ± - 士

9 42 男 39 3 AD - 十 + + 十 十 克進 + ± + ±

一0 44 男 20 24 AI) ± 十 十 + +± + 先進 + - -

ll 47 女 35 8 AD - + + + - 克進 + - 00

12 56 女 51 5 AD - + 十 + ± 克避 + - -

13 60 女 15 45 A_D - + + 十 - - 低下 + 十 士

14 64 女 56 8 AD - + + ± - - 低下 - ± -

15 36 女 28 8 A上) - + + ± + + 完遂 十 - -

16 45 男 25 20 AD + + + - 先進 - + -

17 58 女 45 13 AD 十 十 + - 低下 十 - - -

18 27 男 21 6 AD + + + + … 先進 十 ±

19 38 男 35 3 An - + + + - 冗進 -

20 61 男 58 3 AD - + + + - 低下 + 十

21 那 男 35 6 An + + + + - 尤進 - + - -

22 59 女 35 24 AD 十 十 + + - 尤進 - 十 - -

23 39 女 35 4 Al) + + 十 十 - 先進 - 十 - -

24 41 女 31 iO An + 十 十 - - 尤進 十 + - -

25 41 秦 38 3 AD + + + 十 + 充進 - - - …

26 39 早 25 14 AD 十 + + - + 先進 + + ± +

27 44 女 39 5 AD 十 + 十 ± + 克進 + 十 -

28 44 男 40 4 AD + + + - - 克進 - - -

AD:AutosomalDOmirlant

症例1-2,3-4.5-6.18-19.21-22-23.15-26はそれぞれ同胞例である･
症例10は慢性硬膜下血腫を合併している.
症例7,8,29(*)は家系内の他の症例が剖検され MJD と診断されている.
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結 果

各検査LJ)結果LTl総括は,表 2..Liに示す.

A13Rは施行 した26例中21倒 し81%)で興常がふt､,か

た.(豪 速)このうちま3例では,王波は認められるが,

Ⅱ波以降の各波は,低振幅で再現性が悪 く,9例ではト

Ⅲ頂点間潜時の延長を, 3例ではⅢ-Ⅴ鳳烏問潜時の延

長を認め,脳幹部での伝導障害が考えられた.また4例

表 望 検査結果-覧 (1)

ABE (n-26例)
正常 :5例 (19
異常 :21例 (81

,-
A.
I1) I波正常,Ⅱ-V波誘発不良

2) 王-Ⅲ頂点間潜時延長
3) Ⅲ-Ⅴ頂点間潜時延長
4) Ⅰ波遅延,導出不良

SEP (n-27例)
上肢 (右正中神経刺激)
正常 :10例 (370｡l
異常 :17倒 し63001
1) 肘高潔,Erb点の
1') N13Le＼71誘発

∴
ト

∴

正例坐
延
延

は
遅
遅

∴

∴

常

:13例
:9例
:3例
:4例

3) N20(C3')
･1) eCT

下肢 管肝級右nⅦt川Ⅳ
､ト

例
例
例

6
3
61

正常 :O倒 し 0001
輿常 :27例 (100%う
1) 膝窟部の電位は食倒正常
2) N20(Th12)誘発不良,遅延 :7例
3) P39(C3〝)誘発不良,遅延 :23例
射 C C T 延長,測定不能 :22例

V EP (m - 8 例 )

l ‖ V
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では､Ⅰ波cT)誘発不良や伝導遅延を認め.末梢での伝導

障害の合併が考えられた.

図1に症例3における実際C')測定例 (右耳刺激)杏

示す.症例3は54歳,男性で発症後15年である. 1波の

潜時は 1.52ms用:.常 :平均±2SD1.48±0.16ms)と

正常である.m波は 3.5･4ms(正常 :3.73±0.32ms上

V波は 5.80ms‖_f:.常 :5.6/1±().36ms)とそれぞれ潜

時C')遅れはないが.Il波以降の各波は低振幅であり､同

定が難しい.

SEPは.施行 した27例全例で異常が..んられた.(表 5)

上肢では27例中17例で異常であり,異常例は全例頭皮上

の N20が誘発不良あるいは潜時の遅延を豊し,m の
延長を示 した.また肘患部,Erb点の電位は全例潜時

蓑 3 検査結果一覧 (2)

EMG (n-20例)
正常 :4例 (20%)
異常 :16倒 し809｡1
1) 上下肢とも神経原性変化
2) 下肢のみ神経原性変化

NC∀(n-22例)
正常:18倒 し820.)
異常:4例 (18%)
1) 野骨神経 MCV 遅延
2) 尺骨神経 MCV遅延
3) 誹旗神経 SCV導出不能

EEC (n- 呈9例)
正常 :11例 (5800)
異常･'8例(4200)1)基礎棒敵への徐波混入が主体2)錬波などの突発性活動はない

:15例
:1例

- -, = - _- I -∵ ∵ -二二∴∴∴ 十 -:-j0-- .-･奴ン̀~ー~.＼_/I- ＼ノ､.-メ

10ms

固 ま 症例3の ABR (お琴刺激)

Ⅰ波の潜時は 1.52ms(LE営 :i.48±0.16ms)と正常である.m波
は 3,54ms(正常 :3.73±0.32ms).V波は 5.80ms(正常 :5.611±0.36
ms)と薄暗は正常範囲には入るが,Ⅱ波以降の各波は低振幅であり,
再現性も悪く同定が難しい.
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表4 ABR検査結果

(単位 ms)

Rt Lt

王 皿 Ⅴ 1-孤 I-Ⅴ m-Ⅴ 王 皿 Ⅴ 日 用 I-Ⅴ Ⅲ-Ⅴ

症例 Ⅰ 1.58 4.04 5.66 2.46 4.08 1.6二三 1.56 3.08 5.5(I 2.24 3.94 I.7()

2 1.52 吏旦皇 5.70 2｣望 4.18 1.46 I.42 3.82 5.60 2.40 4.18 1.78

3 i.52 3.54 5.80 2.02 4.28 2.26 1.3.普 3.54 5.64 2.16 4.26 2.10

4 1.34 NE NE - - - I.50 NE NE - - -

5 i.38 4.00 5.68 塁上j翌5.46 2.38 4.30 1.68 1.34 3.88 5.66 2.54 4.32 1.786 1.42 3.80 4.04 i.66 1.48 3.75 5.46 2.27 3.97 1.7ま

7 1.36 3.44 5.10 2.08 3.74 1.66 1.34 3.98 5.54 三｣辿 4.20 1.56

8 1.48 3.78 5.32 2.30 3.84 1.44 1.58 3.88 5,56 2.30 3.98 1.68

9 ⊥ヱま 止二三2) 最適 2.50 4.3(ー 1.80 i.64 (3.581 (5.8車 1.94 4.20 2.26

10 i.4(ー (3.5嶺) (5.82) 2.14 4.42 &選 iエ蓮 NE NE - - -

lま 1.38 3.76 (5.64) 2.36 4.26 I.88 1.4嶺 (3.3か (5.78) I.94 4.34 呈出坦

12 I,54 (3.7か NE 2.24 - - 1.62 3,48 NE 1.86 - -

ま禎 _L遜 3.78 5,3上1 2.02 3.58 1.56 1.56 3.56 5.34 2.00 3.78 1.78

15 1.46 3.74 5.44 2.30 3.95 1.65 I.56 3.74 5.46 2.18 3.89 i.72

16 i.5(I 主上2 5.60 2｣望 4.10 1.48 1.52 3.24 5一jO 1.7:～ 3.88 2.16

19 1.42 3.94 5.90 4.48 I.96 1.39 3. 6 (ー 5.90 2.21 4.51 星遜

2() 1.4 旦迅腰 5.98 とヱ坦 鮎廻 1.88 I.41 旦退室 5.60 &j坦 4.l6 且.36

21 I.39 良二呈担う (5.98う ま｣望甘 4小 2.22 4.59 1.78 1.41 奴遇)(3.66) (5.967 2.70 4.52 L822? 1.46 (3.6射 3.66 I.72 i.48 (5.461 2.18 3.98 1.80

23 I.41 (3.8齢 (5.5が 2,42 4.08 I.66 1.56 (3.63) (5.46) 2.-2 3.96 I.84

24 1.40 (3.60) (5.5が 2.20 4.12 1.92 1.50 (3.5射 鰭.5車 2. 4,04 2.00

25 1.34 (4.02) (5.941 2.68 4.60 1.92 i.42 (旦遇 う 鰭.96) 2.70 4.54 i.84

27 I.34 (3.487 (5.62) 2.14 4.284,28 2.14 I.26 (3.62) (5.78) 2.36 4.5二三 2.16

28 NE NE NE - 1.34 (3.78) (5.3郎 2.44 4.04 1.60

29 呈上塑 吏32 旦二_主卓 2.4 1.84 iR 3,82 5.8:～ 2.04 4.04 2.00

control I.48 3.73 5.64 2.26 4.16 1..90 1.壇8 3.73 5.64 2,26 4.16 1.90

tmean±2SDや±0.16 ±0.32 ±0.36 ±0.24 ±0.36 ±0.36 ±0.16 ±0.32 ±0.36 j=0.24 ±0.36 ±0.36

NE:notevoked
( )は.再現性が不良であったことを示す.

伽 は,潜時の延農を示す.

iこ異常なかったが.C＼,7での Nl3の潜時の遅延を示し.

末桐伝導異常の合併も疑われた例が6例あ-･,た.下肢で

は27例会例で異常がみられた.いずれも頭皮上の P39は

振幅が低く誇発不良であり,潜時の検討が困難であった

例が7例, P39の潜時(-T)遅延が131札 CCT を検討でき

た症例の中で,C(二T の延長を示した例が13例あった.
陣馬部n電位は全例正常であったが,Thll)の N20の

電位が遅延あるいは誘発不良で.末梢で(T)伝導障害も疑

われた例がア例あった,

図 2.3に実際の測定例を示す.図 2(症例5)は3.1

読,男性で発症後7年である..上二肢では肘嵩,EI･b点

発されなかった.下肢では.株高部の電位に異常はなく,

Th12の N20は 23.84ms(正常 :20.89±2.96ms)と
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表 5 SEP検度もlj-輿

(単位 ms)

上 肢 下 肢

N-3 N:～0 CCT N20 P39 CCT

症例 ュ (12.6射 20.24 ヱヱ戯 (22.4車 NE -

2 14.24 20.72 良二避 21.60 (36,30) 14.7(ー

3 13.12 20.08 豊上盤 (20.62) ii_199 製⊥三強

4 l:～.72 19.36 最適捜 (19.36) NE
5 NE NE - 33.84 NtI

6 14.16 19.44 5.28 21.18 NE

9 NE (之旦｣迫) - NE NE 望むヱ星

lO (13.鶴) (19.84) 鮎担 19.82 NE

ll 12.40 19.56 鮎激 21.88 也2JiiQう

且2 1:2.64 18.80 6.16 NE 避≧｣堤 -

13 土星ヱj塑 20.72 旦エ盛 21.60 (36.30) 14.7〔)

14 13.92 19.12 5.68 NE 38.96 -

15 13.2() 18.70 5.5(1旦通旦 18.24 豊;裏逗迫 35_,55

16 NE 2(一.64 (茎k至担) (座主｣迫) 塁呈上旦塾
17 13.6() 20.24 23.00 し避しこ亜う 遭遇

18 13.76 20,40 鮎幽 20.76 裏遇 BQLBS

19 1魂.72 20.64 5,92 22.16 二些上空垣 数 担

20 13書28 20.56 ヱエ遊 23.70 NE -

21 14.80 20.9ti 6.16 22.86 鎚 迫 19jB

22 12.72 18.4(〕 5.68 19.78 39.10 遵ふ墨呈

23 ll.44 17.84 鮎坦 18.52 38.54 三塑_｣退

24 13.44 20,24 旦三選 23.70 し宜し三宝) 18.62

25 13.68 19.92 6.24 23.28 しま主適 ) 18.20

26 13.92 20.48 最適 20.76 旦aL畠墨 塁星L墨塁

27 12.96 呈星二王担 堂上ユ星 18.94 38.26 19⊥呈2

28 14.16 20.40 6.24 22.72 鎚 墾 星皇遇

29 12.80 18.80 6.00 21.32 (38,40) 17.08

C(ーntr(ーl 13.28 19.12 5.77 2(一.89 37.44 16.56

(mean±2SD) ±1.54 ±1.78 =ヒ0.50 ±2.96 士3,6(ー ±2.08

NE:notevoked
( )は,髄振 幅もしくは再現性不良で,ピ…タの判定が困難なものを示す.

棚 は,潜時の延長を示す.

正常上限であったが,C3〝の P39は誘発されなかった.

図 3(症例11)は47歳.女性で発症後11年である.上肢

では肘嵩.EI･b点の電位に異常なく,Cv7の N13は 12.4O

ms(if-_常 :13.28±1.54ms),C3′の N20は 19.56ms

ms(正常 :5.77±0.50ms)と延長している. 卜肢では.
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膝嵩部の電位に異常なく,Th12の N20は 21.88msと

正常であるが,C3"LJTlP39 は低振幅で,潜時は 42.00 m s

(正常 :37.44±3.60ms)と遅延と,CCT も 20.72ms

(iE常 :16.56±2.08ms)と延長 している.

＼･.'EPは8例中2例 (25%)で Ploo潜時の遅延を認

めたが,髄の6例は導出良好であり,潜時の遅延も認め
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2 10 20 30 40ITl8

Poplitea

2 10 20 30 40 50 60 70m 8

図 2 症例5L7)SEP

上肢 (右正中神経刺激 :上段)では.肘窓.Erb
点の電位に興常(.i左い.い･7の N.3,C3′の N30は
誘発されない.

下肢では (着後座骨神経刺激 :下段)では,Th12
の N20 は 23.8こImsi.正常 :1)0.89±2･96mslと
正常上限である.C3〝の P39は誘発されない,

なか-､た.(表 6)図 ･Iに異常例での実際LpT)検査結果を

示す.患者 (症例31は,53鼠 男性で発症後15年であ

る.

Pl00 の導出は良好であるが,その潜時は 112.2ms(正

常 :97.0±12.4ms)と遅延 していた.

EMG は施行 した20例中16例 (80%)で異常がみられ

た. 高振幅電位.持続時間の長い電位,阜相性電位や f二

渉不良などの神経原性変化がみられた,15例では上下肢

ともに異常を示し. 1例では,上肢は正常で,下肢のん

で異常を示 した.

2 10 20 30 40rTlt

2 10 20 30 40 50 60 TOrrI8

図 3 症例llLT)SEP

上肢 (石正中神経刺激 :上段)では肘嵩.Erb点
の電f射こ異常はない.C＼て L/JflN13は 12..ulms(正
常 :13.28±1.5LhllS).C3'lJJIN20は 19.56nlSL正
常 :19.12±1_78TTIS)と正常であるが.C(rlーは 6.96
msL正常 :5.77±0.50ms)と延長 している.
下肢 (右後願骨神経刺激 :下段)では,Th12の
N20は 21.88msL正常 :20.89±2.96ms)と正常
である.C3′'の P39 は低振幅で同定 しにくく,港
時は 42.60msL正常 :37.44±3.60nlSlと遅延し.
CCT も 20.7(2ms(正常 :16.56±2.08ms)と延
長している.

NCV は施行した22例中4例 (18%)で異常が見られ

た.艦骨神経 MCV遅延が2例,尺骨神経 MCV遅延

がlt札 郡腹神経の SCV 導出不能が2例であった.

伝導プロッタ等の波形変化を呈 した例はな(,その他の

患者では異常は認めなかった.

EEG は施行 した19例中8例 (42%)で異常がみられ

た.鼎常例はすべて基礎律動-の徐波 (β波)の混Aで
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表 6 V濫P検査結果

Lr)100潜時 :単位msl
Rt Lt

症例3 1-I.2 皇呈上二塁
21 loョ.6 10二三.O
22 99.0 93.6
23 92A 98.逮
24 96,0 9.6.0
26 適望三度 106.2
27 92.4 92.4
28 101.4 1(ー3.2

一 緒,潜時の遅延を示す.
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i00 200 300:TILS

図 4 症例3の VEP (着眼刺激)

pIOOの導出は良好であるが.潜時は 112.2ms用･-,常 :
97.0±12.4ms)と延長している.

あり,鋭渡,錬波などの突発性活動はみられなかった.

以上のような異常は,曜病期間が長いほど,また重症

度が増すほど異常が大きい傾向はあるものの,早期より

異常を示す症例もあり,明らかな相関は認めなかった.

考 察

MJD は,アプレス諸島出身のポル トガル系白人にみ
られる遺伝性運動失調症であり,1972年 Nakanoら11)

により1疾患単位として報告されたことに始まる.その

級,非ポルトガル例の報告且2)がなされ,本邦でも,1983

年の Sakaiら且)による報告以来多数の臨床例2)-6)が報

告されている.従来いわゆる Marie病と考えられてい

た家系からMJD が分離されて診断される例も多い13)14)

病理学的をこも詳細に検討され2)~4)6)15)16),本邦例とポ

ル トガル例で,病変の分布がきわめて額似していること

が明らかをこされている.両者がまったく同-の疾患であ

るかは疑義も唱えられているが,臨床的,病理学的所見

を総合し,わが国の疾患も MJI)と取り扱ってよいと

考えられている1.ド.

MJDの臨床的特徴をこついて Limaら17)は次のよう

な診断基準を提唱している.すなわち,Ll)慢性遺伝で

ある.し2)′｣､脳失調と錐体路症状を示す.(type21こ

れにジストニアなどの錐体外路症状を伴う (type1)か

または,末梢の筋萎縮を伴う (type3).(3)随伴する

特徴的な症状として.進行性外眼筋麻坤.額面や古の線

維束轡縮,びっくりまなこなどがある.これをもとに港

洩 13)14)は,その後の知見を加えて,MJD診断のため

のガイドライソを示し 臨床レベル,神経病理レベルそ

れぞれに診断基準を提唱した.また臨床症状から3つの

臨床東塾に区別されるが,このような臨床症状は同一家

系内でも.一様で左く.同 一個 人でも経過とともに症状が

変化していくことが知!､)かている1.I::.CT,MRlなど

の画像的検討では膳幹,小脳の萎縮がみられるが,大脳

皮質の萎縮はほとんど見られないとされる13)14)

MJD の病理学的所見としては,中脳異質,橋核.脳

神経諸核,後索核,小脳歯状観 脅酪前核,胸髄筑 前 ･

後脊髄小脳路,後索,末棉神経,筋肉など広汎な障害が

明らかにされている.大脇皮質,視床,小髄皮質,下オ

リーブ核,錐体路などは保たれ,また本邦例は,視床下

核一派者球 (特に内節1.歯 状核 一赤核系の障害が特徴

的であるとされている2卜4)6)15)1郎

今回検索した各症例は,病理学的をこ確認された3例を

除いては臨床所見からの診断であるが書歯鏡 14)が示 し

た診断のためのガイドライソの臨床的特徴をこ倉致し,痴

呆,てんかん,ミオタロ-ヌスなどがみられない点,眼

球運動障害,苦 ･顔面筋の萎縮や線維束轡錦など脳幹神

経核の障害が強くみられる息 脊髄前角細胞障害がみら

れる点などで.本症との鑑別が問題となる歯状核 ･赤核 ･

溌青球 ･′し†体萎縮症や Menzel型脊髄小脳変性症な

どの類似疾患とは区別され h･m と診断した.
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NE:notp＼･･oked

N:neur()pathic
- ほ,伝導速度の遅延を示す.

MJD の神経生理学的所見に関 しては､症例報告の中

に記載があるものの.阜数例で系統的に検討した報告は

ほとんどない.

眼球運動に関する生理学的な検討として.f)awson付 1

は,calorietest,sinusL)idaltracking,optokinetic

nystagmus(OKN).refixationsaccadeの障害,gaze

pareticnystagmusL'JT)存在などを指摘 し,MJD では.

ら81も.h･UDの早期診断には眼球運動に関する検査が

展も有用であると述べている.碓井F､9､は,MJD 4例

で眼球運動に関する検討を行い,全例で注視眼振,retxlund

nystagmus.ETT.optokineticpatterntest(_OKP),

calorietestの異常がlLL.-'れたとし,これらの所見は,

小脳虫部,片一葉をはじめとした広汎な小脳障害,前庭動

眼反射糸の障害,脳幹部障害を推定させるとしている.

このようiこ,ENG を開いた眼球運動.前庭機能の検討

は,比較的詳 しくなされ.MJD c')診断に重要であるこ

とが明L▲,'かにされているが,他の神経生理学的検査につ

いては.これまでに詳しく検討されていない.

EMG所見に関しては､症例報告の中で.神経原性変

化を示すとの記載があE),また NC＼:'の低下を示すと

LT)報告がある2.Ll＼5､.これは h..UI)における脊髄前角,

未桐神経の障害を反映するもの上野われる.今回の検討

例では,EMG で神経原性変化を示した例は.80/0,.'と非

常に高率であり,EMG で示される運動神経2次ニ:l-

Tjン (脊髄前角細胞)の障害は,本症で特徴的な所見の

ひとつと考えr､-)かる. しかし.NCV の異常は189,6と.

他の検度の異常に比して低頻度であった.後述する SEP
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'欄!.:果上合わせ,末櫓神経障害は比較的きたしにくいも

し丁)L/L二推測された,

EEG所見をこついては,これまで本症に特徴的な異常

の報告はない事今回の検討例でも,輿常例は塊2%と頻度

的をこぼやや多いものの,突発的異常渡はなく,基礎律動

をこ軽度8波が混じる程度の異常であり,本症に特教的な

異常所見とは考え難いと思われた.

次iこ.九･UD における大脳誘発電位に関 し.ては fiotson
ら8)の少数例の報告があるのみである一彼らは MJD 患

者におし､~こ.＼.'r･:lJ,^t引~く,Srl:ド fl-:検討 し,SEI-)での

み異常がみられたとしている.それによれば,SEP を

施行 した7例単複例で潜時の延長または誘発されないな

どの異常がみられ,そのうち2例は下肢のみの異常で,

2例は上下肢に異常があり,下肢での P40 の遅延また

は消失が最も特徴的であったという,Erb点の電位に

異常なく,伝導障害は末櫓よりも中枢にあるのであろう

と述べている申さらに,異常が少なかったのは,彼らの

症例は比較的軽症例であり,まだ障害が広く及んでいな

いためであろうと考察 している.

今回の検討例では,ABR,SEP,VEP ともに異常が

認められ 特に下肢の SEPではすべての症例で異常が

みられ手本症で特教的な異常所見と考えられた.このよ

うな SEPの結果からは,後索 や内側毛帯 や視床系の広

汎な障害が考えられるが,Erb点,膝窟部の電位の潜

時に異常なく,また上肢の N13,下肢の N20の異常よ

りも上肢の N20,下肢の P39の異常が大きくCCT の

延長がみられたことから,伝導障害は末櫓よりも中枢に

優位であると考えられた.また,伝導距離の濃い下肢で

その異常がより顧著であったものと考えられた.これら

の異常は,病理学的な後索,後索核などの体性感覚路の

変性所見と対応するものと考えられた.また自覚的に知

覚障害のない例でも検査上は高度な異常が認められ 本

症の補助診断法として有潤と考えられた.

前述 したようをこ,M罰)の障害は多系統に渡 り多彩な

臨床像を形作るが,前庭神経系の障害は強調されている

ちのの,聴覚伝導路の異常については注目されていない,

今回の ABR の結果からは,三波の伝導遅延を示 し,

末櫓聴覚路の伝導の障害を示 した例もあるが,異常の主

体は,質渡以降の各波の誘発不良の所見であった,低振

幅で再現性が悪いことが共通の異常であり,潜時の遅延,

混夜間潜時の延長がみられた例もあることより,脳幹の

聴覚伝導路の異常が電気生理学的には存在することが示

唆された.異常の頻度も高率であり,これは,MJD と

して蒋敬的な異常所見と考えられた.
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次に,Vll:lJiこ関 しては､これまでに HotsoniL押 しT)

報告があるのみである,それによれば,少数例でいずれ

屯軽症例であったが,異常はなかったとしている.奪回

の検討では,8例中2例で異常がみられた.いずれも自

覚的な視力障害はなく,眼病変もないが,検査上は異常

をきたし得ることが明らかにされた. しかし,他の誘発

電位検査に比 して異常の頻度は少なく,視覚伝噂路の電

気生理学的異常は比較的きたしにくいもしT)上推測され と

以上のようをこ,本研究をこより泰症の広汎な病変の広が

りと対応 して,電気生理学的にも多彩な異常がみられる

ことが明らかにされた.特をこ,これまでをこ指摘された ENG

の異常のほかに,EMGでの神経原性変化や,A義民,SE『

での中枢伝導障害を主とする異常も非常に高率であり,

本症に特徴的な検査所風として注目すべきものと考えら

れた.

MJD は多系統をこわたる変性疾患であるが,このよう

な広汎な病変の広がりを検討する上で,また,suk血icai

な異常を知る上で,ABR,SEP をはじめとする神経生

理学的検査は有用であり,本症の補助診断法として非常

に養蚕であると考えられた.

最後をこ,ご指導いただきました新潟大学脳研究所

神経内科辻 省次数艶 ならびに新潟県立がんセソ

タ-新潟病院神経内科原山車乗先生に深謝いたしま

す.
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