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   Two siblings with decreased subcutaneous adipose tissue, muscular atrophy, joint 

contractures, recurrent skin eruptions and  hyper–T–globulinemia are reported. Patients 

showed reduced natural killer cell activity. The skin eruptions disappeared with pre-

dnisolone therapy. The clinical symptoms of these patients share some features with 

partial lipodystrophy but our patients are considered to be distinct from partial 

lipodystrophy since muscular atrophy, joint contractures and recurrent skin eruptions 

have not been found in patients with partial lipodystrophy. Other Japanese nineteen 

patients with similar clinical manifestations have been reported. We propose that 
these patients show a distinct clinical entity.
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は じ め に

1984年.山田l二･)によりリボりジスト【.17(--1に煩似
した皮下脂肪喪失.同部位G')筋萎鰍 関節的締.紅既様
皮疹を呈する常染色体劣性遺伝疾患が報苦さわた11.そ
の後.佐久間および著者Lt,によ十日こ皮有料領域で報吾
されてきた牧似疾患があることが発見された2). しかし,

彩な名称で呼ばれているが3､-13､.名称が必ず しも疾患
の本質を的確に表現 しているとは言い難い.そこで,本

稿では本邦で報告されてきた症例をまと町 ｢関節拘縮,

結節性紅斑,高 γ-グロ-)'rjン血症を伴う常染色体劣性

遺伝形式を示す脂肪筋萎縮症.｣(He上･editall,lipけnluSeular

at.roptlyWitlljoilltCO【1tl･aCture,Skillempti()IISalld

hyper7-globulillemia)として新 しい症候群を提唱 し

たい.

自験cT)姉弟はすでに山田吊こより報告されているが11,

当院転院後の所見も含めて緯介する.

表 1 本症候群とLて従来報告されてきた名称

2. 唆せ症状を伴う Osteoarthr(lpi1tlliehlrpt)rtro-
phii.lutePlleurllOni(lutさけiert､-Mllrie16､

3. 紅旗性皮疹と肥大性骨骨膜症を含併せる症候群7)

症例肖-:i

5. r'roglでSSive(pとIrtia111ipodystt,ophy91

6. Pこlrt.i之111ipodystrophyに指比の変形,皮甘筋
炎様皮疹を認め.広汎な基底核石灰化と免疫異常,

7, Partiallipod),strophyに酷似 した外観を望 し,
凍癖様夜疹.長 く節 くILだった指,基氏核石灰化
を伴い,炎症反応陽性を示す遺伝性疾患11)

8. 基底核石灰化を伴いl)ポジ-i.トロ7 (-･-iこ酪似
した遺伝性炎症性疾患l-1＼

9. A syndromewithllOdularerythenlll.elon一
gatedandtlliekcnedfingers,andemaciation13､

症 例

症例 1:47歳,男性 巨両親は血族結婚.症例2の弟)

現縞歴 :幼小児期は~l.f･:常であ--､た.12歳,全身ul関節

痛および手指拘縮が出現した.その後,上半身の痩せが

出現し.次いで下肢の脂肪が減少し.2/1歳時(こは発熱を

伴う反復性の皮疹が出現するようになった.35歳頃より

i:肢筋力低下によi_)歩行が困難になってきた./Il轟,新

潟大学医学部附属病院神経内科に入院 した.

り.巨舌,紅斑:様皮疹,不鞍肺.肝魔人,手指および足

祉関節拘縮が認めL､〕わた.

神経学的i･二は,IQ は60日 F'.脳神経には興常はない

が.全身の筋萎縮と近位部に軽度の筋 力低下があり,深

部反射は低 卜,両側 Bl.lbinski反射が陽性であった.知

覚障害はなかった.

))ソ血症があi),lgG および IgAが高値を示した.心

電図では心室性期外収縮と ST 低下を認め,50g糖負

荷試験では糖尿病型を示 した.脳 CT では基底核の石

灰化が認められた.

たが,皮下脂肪や筋萎縮の改善には効果がなか一一､た./14

歳には,筋力低下のため歩行不能となi),心不全により

47歳で死亡した.

症例 2:51歳.女性

現病歴 :6歳頃よE),手指変形.上半身の進行性の皮

図 1 症例2(7)全身像

顔面と上肢の皮下脂肪の減少が著明であるが,腹部
から太腿にかけてはむしろ脂肪の沈着が著しい.
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ト脂肪減少がfi.I,現した.皮卜脂肪の滅′いや筋萎縮は進行

性に経過 したが,20歳f.(ではは現在の状態に近くなり,

最近25年ほと:は症状はほほ不変である.It'た.症例 lと

同様に,初発(7)時臥 ま不明であるが顔面や上半身に発熱

を伴う紅比が出没している.

1982年 (43歳1i_Tl降.西′｣､千谷柄院で経過観察をL

ている.

現症 :顔面と上肢および下腿の皮下脂肪減少が認めt▲-)

かるが.腹部 ･でん部 ･入腿ではむしろ脂肪の沈着が著

明である (図 1).その他.巨舌,肝瞳大､プレ卜Lこ､′

llンに反応する皮疹およひ関節拘縮が認め1､)わた し図 1).

神経学的には,知能低下,深部反射減弱,両側 Babi-

IISki反射陽性,額面と.ヒ肢および下腿の筋萎縮が認め

られた.

検査所見 :赤沈TL進, 高 7･--ゲT,I.fr)ン血症があl).

lgtl,および lgA が高値を示した.糖負荷試験では境界

型を示し.心電図では Srr低下が認められた.CT で

は基底核石灰化を示した,MRlでは,Tl強調画像で

頚部 ･肩･両上肢C')皮下脂肪の減少が認1､-:)Jl･愚が,牌部

(A)

表 2 日験例(7)まとめ

5()5

l.血族結婚および同胞発症かl･､)示唆さItる常染色
体劣性遺伝

2.皮下脂肪の喪失と同部位J)筋萎縮

3.F羽立遠位部の関節〔T)拘縮

･Jl.スナしこLlド反応性皮疹

5.知能発育不全

(;.巨舌

7,肝腫大

8,両側 BabiIISki反射陽性

9.赤沈克進,高 7･-ゲ1=】ブりン血症,NK 活性J)
著明な低下

lO.大脳基底核Llう石灰化

Il.心電図異常

および醸陸の脂肪はむしろ増加してし､た し図 2).

経過 :ゾしドニ､ハコン 5mg連日投与まで減量可能

であったが,隔F]投与に変更後,結節性紅旗が_1二院,頚･

胸 ･腹部iこ出現した.

免疫学的検査 :症例1,2とも補体はIl三常で,てント

rlJ反応く･よ陰1生 じ､ソジ赤血球｢~11tI.ILIF卜形成紐胞 (T細胞)

た.NK 活性はし､す,ttJ)愚考も著明に低 卜していた2､.

症例2でしか測定できたか･〕たが,flLAはA＼l,33,111:1,

LB)

図2症例2の CT(A)および h･･IRI(B)所見
頭部CTでは妓蟻桟の石灰化が認められた.上半身の MRlでは Tl強調画像で 卜半身
の皮下脂肪は減少しているが.腹部や腹腔の脂肪はむし71増加していることが認め吊1た.
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I)fくW8.I)Rv.･52,r~)Q≠･1て,FACSによるりンべ球サ
-I-･-トソトは.Cl)3十.cl~)Ll+,Cl.)8+,C/I)25+ICl)57十.
(:ー1)1(i十,LTl)/1十･JIIも1+.ct)Ll+2トIil+陽性細胞Lf)いずれも

表 2i･こ日輪例の車｡1二めを示す.

本邦報告例について

.本邦で報告されている取出19例i)ふくめて表 3にま

とめた.調べた限り諸外国での報吾はない.男女比は11

対1t)ではけ等しい.初発年齢は2カ月か吊 3歳で.16例

では6歳以 仁ご発症している.3例で血族結婚はないが.

17例で血族結婚が認ら丸でおりき常染色体劣性遺伝が示

唆される,表 3紅示すようをこ,記載の不十分な報告が

多も､が,自験例として提示した2例が奉症候群の特数を

よく表している.脂肪筋萎縮 ･関節拘縮 ･結節性紅蚊

を中核症状上し,時に知能発育不全卜.1､L2＼や妓氏核fl-舵

化10-12).肝碑腫113110 ､, 心 室 惟 朋 外 収 級 右脚イー-I/),

S′r低 卜とい一･.)た 心 電 図 異 常 t､.5110T を 伴･-1.皮下脂肪(∩

ることが多い.関節拘縮は人関節ではなく､手指や足鉦

tpT)関節に認i■凍 る卜三ilm(ド.検査所見としては,赤沈在

自験例では NK 細胞活性'/JTl低 卜が認1､､わたが2),NK

細胞は免疫'/u-llりン産生を抑制するLr)で1.1㌧ 高 rJr

ロプリソ血症はこのためかもしれない申5例でプレドニ

ゾロンが授与されており,結節性紅斑をこぼ有効である5)

101112＼.自験例では,長期間ブLドニゾロン 5mg連Ei

投与で皮疹の出現は抑制されていたが,隔日投与に輝盈

2九月後に結節性紅斑が出現した. このことは,5m宮

でも充分抗炎症効果があり得ることを示 している.本症

候群を診断する上で亜粟な特教をまとめると表 嶺のよ

)I)に在る.

寮 3 本邦報告例の渡とめ

報 性 守節 初 結 脂 筋 関 蘇節 知 赤 高γダ= 甚

発 族 防 節 性 鰭 汰 プ 右舷

杏 午 血 革 董 狗 紅 低 八. 血 リ 聴核

i 齢 婚 縮 縮 棉 班 守 進 症 ン 化

中凍3き 男女 107 26M 十十 十 十十 十 十十 + 十十 ++ 十+

西村寸十柴田6十坂本7十 女 一8 5 十 +女 12 2 + + + 十 十 + 十十

男女男 9235 42 ++ ++ ++ +十十 ++ 十十

橋本8十賓多野S) 男 7 5 十 十 十 十 十 +
男 37 1 + + ++ ++ + + 十男男 732 3M4 +十 + 十十 +十 +

堀越10う 女 38 1 - + - 十十* + 十 +

遠藤9十 女 22 8 + + + + 十 +

Kitano13十杉節叶称 号望) 男 5 2M - 十 十 十十+ 十 -

女 6 6M + +* 十* +* 十*

女 18 6M23 + +* +* +* +* +辛 十十

男男 1732 ++ +*+ +*十 +* +*+ +*+
日輪例い十壬十 男 47 12 + + + + 血. + + 十

記載のなし､項目は空欄にしてある.
報告者名の肩番号は引網文献の番号を示す.
～:各症例での具体的な記述がないが,これら4例のまとめとして,これらの症例を特徴としており,
多くの患者で陽性と思われる.
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表 4 本症候群の診断上L')賓点

1. 多くは幼少児期に発症 し.常態色体'fJh性遺伝が
示唆される.孤発例もありうる.性差(.ま左い.

2. 徐々に進行する倣面及び._【二股優位の脂肪筋萎縮

3. 四肢遠位部LJl関節拘縮

･1. 発熱や捧痛を伴い,プしド:lゾIlン1こ反応する
結節性紅斑

5. 赤沈克進,商 ㌻00グロブリン血症

表 5 皮下脂肪の減′.レする病態 (Fleiscllmajor
および Matusによる1511

I. TotIIltipodyatrophy

2. Paniallip()dystI･OPhJ

3. InsulinfatatI･oPhy

4. Acquireddeepatrophy｡fskin

5. PanatrophyofCowers

6. Faci乙llhemiatrophy

鑑 別 診 断

脂肪組織の消衆を特徴とする疾患として, リボジス ト

ロブイ-がある,寮 5に皮下脂肪が減少する病態の分

煩を示す15､..部分的に皮 卜脂肪が滅′レする場合,pとIrtiこil

身性エリテマ ト…デス17),重症筋無力症18),強皮症19)

あるいは Goodpasturc症候群20守亡とLLJ7日己免疫疾患

を合併することがある, しかし,本症俵群のような多彩

な症状を合併する二とはたい.Wetxtr-Christian 病は

relapsingfebrilenonsuppratiヽ･enodularpam1iculI'tis

と呼ばれ21),時をこ筋炎を合併することがある22)が,皮

下結節が特に下肢に出現するのが特徴で,過半数で関節

痛や関節炎が出現する.本症駿群の特徴である結節性虹

技や関節拘縮はムられない. 組織像は lobularpanni-

culiもisを示 し,脂肪を含むマクロファージが多数認 ら

れ 形態学的をこも異なる疾患と考えられる.

本症侯群の病因は不明であるが,紅斑部の皮膚 では汗

腺や1m管周囲で細胞浸潤があり1-5-.8110)13㌧ 血 管 内皮細

胞LT)過形成5)-23tとそれによる血管閉塞像 7'13､231,ある

いは血管内皮細胞の変性像 23)が認 られている.これら

の所見を血管炎｣と記載 している著者5､もいる.プレド

ニゾロンが皮膚症状に効果があることかLL).血管壁を場

とした自己免疫疾患と考えr〕れ 今後の研究の進展が期

待される.
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