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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.


