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F−3DNA 検索 に て 遣伝性歯状核赤核淡蒼球ル イ体萎

縮 症 （遺伝性 DRPLA ＞ と診断 され た 母娘例

F − 4 特発 性 と考 え ら れ た 乳 児複 雑 部分 発 作 の 臨 床 ・

脳 波学 的検 討
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宮崎医科大学第 3内科 4 ）、新潟大学脳 研究所神経 内科 5 ）

　奥田裕 司 1）、鶴 紀子 1）、三山吉夫 1）・川 崎秀 也2＞、

　鶴 田 和 仁 3）、中里雅光 4 ）、小 宅 睦郎 5 ）、辻 省 次 5 ）

自治 医 科 大 学 小児 科

池松 　 かお り、斉 藤 　美 保、津留 　智 彦、山形 崇 倫 、

宮 尾 　 益 知、桃 井 　真 里 子

　遺 伝性DRPLA は 内藤 ・小 柳 に よ り臨床的病理学的検討か

ら確立さ れた 疾患 で、脊髄 小脳 変性 症 の 一
つ と して 分類 さ

れ る 。 臨 床症状 と して 若年発症 で は 進行性 ミ オ ク ロ
ー

ヌ ス

て ん か ん 型、成 人発症で は 舞踏ア テ ト
ー

シ ス 、小脳失調、

痴呆等の 神経症 状 を示 す。近年で は 遺伝子検 索 に よ り確定

診 断 が な され る ように な り、常 染色 体 優 性遺 伝 で 第 12番染

色 体短腕 に存在 して い る B−37遺伝子の 異常が 明 らか に され

て い る。こ の 遺 伝 子 に はCAG リ ピートが存在 し、正常人で

は 7 − 23回 の 範囲で 繰 り返 して い る 。DRP しA患者で は そ の

リ ピート数が著明に 増 大 して い る 。 DRPLA は発症年齢に よ

りそ の 臨床表 現 型 が
一

家 系 内 に存在 し、一．
世代 で 発 症 年齢

が早 くな る表現 促 進 現象 （anticipation ）が指摘 されて お 1］　．

paternal　transmissionの 場合CAG リ e
°
　一一トの 増大 が 多い とさ

れ て い る。今回我々 は、遺伝子診断に よ りDRPLA と確定診

断さ れ た一
家系 に お い て、母 親 か ら変 異遺伝 子 を受 け継 い

だ症 例 で 表現促進現象が み られ た の を報告する 。

　＜ 症例 1 ＞ 33歳女性 。 中卒後家業 の 理容 業 を 手伝 っ て い

た 。 22歳時結 婚、第 1子 早産、第 2子 を帝 王切 開 に て 出産

した。第 2子 妊娠 中 〔23歳 時 ） に 強 直間代性痙 攣が 出現 し

た。以後 服 薬 に もか か わ らず月に 1 〜2 回発作が 出現 して

い た 。 28歳時動作 が鈍 くな り、行動 に ま と ま りが な くな っ

た。30歳 時 構音 障害 ・歩 行 障 害 ・痴 呆 ・尿便 失 禁 が 出現 し

た e 脳 波 上 徐波 が 中心 で δ波
・

θ波 を認 め た。CAG リ ピー

ト数67回で あ っ た 。

　＜症例 2 ＞ 症例 1の 母 親 （58歳）。48歳 時 失 調性 歩行 が

山 現。現 狸 憐首 障害 ・中等皮 の 痴禾
・深 部 反射 亢進 ・病 的

反射の 出現等を認め る 。 CAG リ ピート数は62回で あっ た 。

【は じ め に 】 乳 児 複雑 部 分発 作 は 、発 作 症状 が 成 人 と 異 な

り多 様 で 、無 呼 吸 ・チ ア ノ ーゼ な どの 自律神 経症 状 が 前 景

に 立 っ 例 が 多 く、 意識 減 損 の 有無 が 捉え に く い こ と も あ り 、

診 断 が しば し ば 困 雜 とな る 。 また 、特 発 性 と 考 え られ る 群

に は 治 療 に よ く反 応 し、予後 良好 な一群 が あ る こ とが 渡辺

ら に よ り報 告 さ れ て い る。我 々 は 1 歳 前 発 症 の 、特 発 性 と

考 え ら れ る 複 雑部 分 発 作 の 症 例 13 例 に つ い て 、発 症 年 齢

・発 作 時 症 状 ・脳 波 所 見 ・治 療 法 ・予 後 に っ い て 検 討 し た

の で 報 告 す る。

【対 象 】症 例 は男 児 6 例 、女 児 6 例 の 計 12 例で 、年 齢 は

10 か 月か ら ll 歳 （平 均 4 歳 3 か 月） で あ っ た。

【結果】 発 症年齢 は、3 か 月か ら7 か月 で 、平 均 は 5 か 月

で あ っ た 。家族 歴 で 、1 例 に 熱 性 け い れ ん を 認 め た 。 発作

時 症 状 は 全 例 で 意 識 減損 を認 め 、強直 性 を示 した 例 が 9 例 、

間代性 3 例、凝 視 5 例 、E働 症 5 例 （う ち ロ 部 自動 症 4 例 ） 、

チ ア ノ ーゼ ・無 呼吸等の 臼律神経症状 7 例、向 反症状 3 例

で あ っ た 。 脳 波 所 見 は、発 作 時脳 波 を 記録 し え た 5 例 で 、

発 作 波 の 起 始 部 位 は、頭 頂 葉 2 例 、後 頭 ・側 頭 葉 2 例 、後

頭 葉 1 例 で あ っ た 。 間歇期 脳 波 で は、2 例 は 明 か な異 常 波

は 認 め な か っ た が 、局在 性 棘 波 を 前 頭葉 5 例 （うち前 頭 ・

側 頭 1 例） 、頭頂 葉 3 例 で 認 め 、全 汎性 棘 波 を 2 例 に 認 め

た D12 例 で CT あ る い は MRI が 施 行 され て お り、4 例

に 軽 度 の 萎 縮 を 認 め る の み で あ っ た 。治 療 は PB単剤 は 4 例

の み で 、併用 薬と して VitB5 （5 例 ）、CBZ 、　VPA 、　PHT を 使用

し、現 在 発 作 が 消 失 して い る 例 は 9 例で 、3 例 で は 、まれ

に 発作 を 認 め て い る 。また 、全 例 と も知 能 障害 は 認 め て い

な い
。

【考 案 】 特発 性 と考 え られ た 乳 児複 雑 部 分発 作 で は、自律

神 経 症 状 ・凝 視 ・囗 部 自動 症 な ど が 比 較 的多 く認 め ら れ た 。

治 療 は 、PB単剤 で 治 療 可能 な 例 もあ り、12 例 中
．
9 例 で 発

作 の 完 全 抑 制 が 得 られ 、全 例 と も知 能 予 後 が 良 好 で あ った 。
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