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K e a r n s - S a y r e  症 候群の中枢神経画像所見

新潟太学脳研究所神経内科学教塞
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Brain CT and MRI Findings in Kearns-Sayre Syndrome
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KeaTnS - S ayTeSyndrome(KSSHsasub酢OuPOf沌emitochondTia音encephalomyopathy

whosemainfeaturesareophthalmoplegia,retinalpigment･arydegeneration.heartcon-

ductionblockwithot･herminorneurologicaldisorders･ Themoste,ommonneuropatho1-

ogicalfindingsforthisdisorderisspongy degenerat′ion in thewhitematteroft-he

brain, Inthisstudy,weexaminedt･heneurol()gicalfindingsandthebrainCTorh:IRI

ofoursevenpatientswithKSS. CT andh･:IRIrevealedcerebraleorticalatrophyin

five()fsevenptient-Swithmentaldeteriorationandabnormalintensitylesionsinthe

basalganglia,Illidbrainandcerebralandcerebellarwhitemat､krofonepatientwho

showedepisodicunconsciousnessduetolacticacidosis, NeurologicalandMRlfindings

dilTerquantitativelyandqualitativelybetweenpatientswitノhKSS.

lくPywords:Ⅰくearns-Sayresyndrollle,llrainCT.MRI.付rt,bratandeeLrebellllrCOrtical

atrophy

ミトコンドリア脳筋症,頭部 CT,MRI.人脳 ･小脳皮質萎縮

要 旨

ミトこlンドり~-''髄節症の･'7忠,.Kearns･--,SLlyrP症候群

(KSS)は外眼筋麻輝を主体に間膜色素変性鼠 心ブロッ

ク,成長障害,小脳失調などの神経症族を様々な組合せ

で呈してくるものであ畑 神経病理学的に大脳 ･小脳 ･

覇幹部白質の海綿状変性が強調されている.我々は自換

7倒し･711くSSおよび Chronicprogressiveextel･I･lal

ophthこllmolllpgiこ1(Cl)EO〕LT)頭部 CT 並びに MRT

を臨床像との対応で検討した.その結果予知能低下を伴
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･'l例において従来あまり強調されていなか-.､た大脳 ･小

脇の皮質怪事蔚約言認められた,KSSおよび CPEO に

おける画像変化は,臨床像の軽蔑を反映する傾剛 豊ある

ちのの,その変化は必ずしも良質病変に限らず,皮質病

変をも含むものと思われ 巌的にも質的にも多様である

ということが今回明らかとなった.
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(MHJIS上 my∝lonusepilepsyass∝iatedwitJll･agged-

redfitkrS(MERRF上 KearnsISayTeSyndrome(KSS)

などの病型が知 られている.そのうち KSSは外眼筋

麻蝉を中核症状とし,網睦色素変性症,心伝導障害を伴

い,また難聴,小脳失調.成長障害,筋萎縮,知能低下,

髄液蛋白増加などを高率に伴 う､､､､･群であるIl.一方,外

眼筋障害のくら , あるいは外眼筋障害に軽度の四肢筋力

低下を伴 うものは clll･OIliCeXterrlaloplltllalmoplegiil

表 1

(CPEO)として区別されることが多い.MH_AS,MERRF

につし､ては.その病理学的特徴, さ吊こは頭部Cr な
どの画像上の変化がそれぞれ特徴的であり,よく知 られ

るところとな一一ている21.-･一万,KSSは臨床像が多彩

であり,剖検例も′レなく,画像上の特徴が明確に記載さ

れていないことが多い.

今回,我々は KSSおよび CPEO の自験例について

頭部CT および MRIの特徴を検討 し,画像所見が最
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頭部 CT所見大脳皮質萎縮 十 十 + + - - -
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図 1CASE2の頭部 CT像

大脳および小脳皮質の萎縮号側脳室および第四脳室の拡充を認める.

図 2 CASElの頭部 MRI像

A.大脳白質の T2強調画像での高信号域と側脳室拡大所見
B.両側視床の T2強調画像での高信号域
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的.質的に多様であるこ上 臨床像の軽重と柑関するも

のの質的に一様ではないことを明らかをこした.

対象および結果

対象は外眼筋麻峰を主徴とし､筋生検で 1-agged-1-ed

例である し表 い.診断時12歳かL-'′18歳の男4例,女3

例であり.経過年数は3年かr'32fl:I,平均15年である.

初発症状は仝例,脱酸 卜垂であり,外眼筋蘇峰 ･網膜色

素変性症 ･心ブ=-'JtT)3主徴を備えた KSS完全型

は2例,筋症状'7)3uIICfJIlIO が1)例であり,他の3例

は KSS不全型である.全例血･-~巨 髄液rflL')乳酸 ･ビ

JILビン酸が高値であi),検索しえた6例全例でミト∫ン

よび MRIを施行し得たL)例 (CaSCl･2)a)['TT兄を表
之に示す.知能低下CTHU-I'lたし､CPllI0 (7)1'例 LcこlSe

5･71および知能i-E'蘇L')KSSLcLISe6)では全く粍常

が認められなかった,四肢筋萎縮が高度で知能低下を伴

･>lKSS 十二全型3例 (case2･二i･Ll)では人脳および′ト

脳LT)皮質性(T)萎縮に加え,側脳室 ･第四脳室の払大が認

められた.払泌eiは小脳失調やけいれん発作を伴うKSS

イく全型の男児で髄液蛋白が 239mg.~dlと他の例に比 し

棒Ltyr高値をliJ.-_した.本例は 1こlCtieacidosisによる意

識障害 ･僻吐の episode がjllちかた例で Cr おしtび
MRIでは大脳 ･小脳半球白質 ･視床 ･淡蒼球 ･赤核 ･

橋背部iこ左右対称性に異常信号を認d).また側脳室が拡

大していた.

考 察

ミトコンドり7'髄肪症のうち MELASは脳卒中様発

作あるいは発作性の頚痛 ･噛吐を呈することなどが特徴

であり.頭部 CT や MRIでは大脳皮質を中心とした
多発性の梗塞巣を認める3l.病理学的には新旧様々の軟

化巣が大脳皮質をrtl心に多発して見られる.ll-.MERRF

は′ト脳失調 ･動作性ミサ')｢--マILL･てんかん発作･四

肢筋萎縮などが徐々に進行するもので,頭部Cl､では
小脳 ･脳幹部および大脇皮質の萎縮を認める5＼.病理学
的には小脳歯状核 ･赤核 ･淡蒼球 ･祝床下核 ･果質･脊

髄後索などiこ蛮性所見を認める61.

このように MELASや MERRFは病理学的変化に

対応した画像上の変化がみられ 症例間での著明な差は

神経 ･筋症状が様々な組合せで合併するが,生命予後が

比較的良好なため剖検報告は多くはない.KSSの神経

病理学的変化については Kearnsと S;一yreによって初

めて報告さJlた2例で,大脳 ･脳幹 ･脊髄の白質の海綿

状空胞化および沫斎球 ･黒質の血管伺阿鉄沈着が認めら

れている7､.そ(T)練U)報吾でも.大村削1--】質しr~.)広範な海綿

状変性は多くの例でみられているが,脳幹部のみをこ海綿

状変性を認めた例や8)那,基底核部に濁度の海綿状変性

とぬ管周囲性の石灰化を認めた例即,中枢神経系に異常

所見を兄いだしえなか一･p-､た例(7)報告10＼.もある.

床像の広がりとの対応が窪だ明確にされていない,今回

我々はおもに CT所見上臨床像を比較検討した.そし')

結Fjl･1)筋症状〔T)ムLI')(､r'Ⅰ･-JL)では頭部 CTLlir:.常で

あー-､た.封 KSSでも知能正常例ではCTfl.取′帯を認
めたか-)た.3)知能低 卜が香り,四肢筋萎縮も著明で

全体として病像が中等度1,1上l二にある例では,大脳 ･′ト脳

の萎縮が認めL､)わた.さL宜二/llMlくlでは lLICtieとIeid(唱is

iこよる意識障書を来した小児の -例 は主唱Lll卜で.視床 ･

溌昏球 .赤核 ･橋背部 ･大脳 ･小脳半球白質にて Tl
で 1ow.rr2で 1･lighsignalintens巾･lesionを認れ

他の例とは異な--,ていた.新藤(-111は.眼筋麻時 ･難

聴 ･四肢筋力低 卜を呈する例で MRIJ･..人脳n質 ･

脳幹をこ広範な異常腐骨を有する例を報告している一自観

例で 三成RIを施行できた easelをこぼ白質病変が慮られ

たものの case2では白質病変はみられなかった.

知能低下を伴-_､た自験例 (easel･2･3･･/1)の CT

では脇薄の拡太など皮質病変と思われる所魔も認めた.

また6伊Uで ミト二Lントlりp,-I)NA の欠失を確認して

いるが.欠失範囲は 3.OかZ▲-'7.7Kbに渡---ており.

臨床像C')軽重や画像所見との問に相関はなか･･-,た.さ1､'

以上UL)ように,KSSでは知能障害を伴･>)例に大脳 ･

小脳に皮質性の萎縮を認れ 従来強調されていた白質病

変のふではないことが明L._)かとな--.I.7= . さらに KSS

の臨床像と中枢神経系の画像所見は敏的 ･質的に多様で

あることを示した.

結 語

KSSの頭部 CIlおよび MRI所見を臨床像との対

比で検討したとこ7),本症の画像._l二の変化は塵的 ･質的

に多様であり,従来あまり強調されていない大脳 ･′ト脳

の皮質性萎縮が知能低下を伴う例で認められた.小児の認められた.
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