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F凋 1　 極め て稀 な染色体異常 と特異な 発作型 を

　　　　 示 した 1Mcardi症候群 の 1例
F−12　 重度精神遅滞 と難治性て ん か んの み られ た

　　　　 15番染色体異常 （inverted　duplication　of

　　　　 chromosome 　15）
の 1症例
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Aicardi 症候群は 脳梁 欠損、点頭 て ん か ん 、精神発達遅滞

な どを 主症 状 とす る 症 候 群 で あ る が、X 染色 体 に 関連 した

遺伝 性疾 患 で あ る とされ て い る u 染 色体 異常 の 見 られ た症

例で は、殆 どが X 染色体短腕 に 関与 した 転座が 報告され て

い る cX 染色体 に 関係 しない 複雑な染色体異常 と特異な発

作型 を不 した 本症 候 群 の 1 例 を報 告 した／t

　【症 例】FY 、2 歳 女 兇 a
　 4 人 兄 弟の 第 3 子 。

9 歳 の 兄、1

0 ヶ 月の 妹、と もに 健 康、、第 2r 一
は 死 産 、詳 細不明。

妊娠 8 ヶ 月、小頭症指摘 され、MRI にて脳 梁 欠損 と診断。

生 後 4 ヶ 月 、朝、覚醒 と 同時 に T・を左 右 」二方 に 振 る、眼 も

左 右に 振 る とい う発作 の シ リーズ 形 成出現 n5

− 6 分間続

い たc2 時閻 後 同 様 の 発 作 出 現 し、近 医 入 院 t／EEG 上

hypsarrhythmia 認 め られ 、点頭て んか ん との 診断 を受 け

た，VPA ＋CZP ＋VitB6、　 TRH に よ り 発作頻 度変化 な く、

ACTH 療法開始、　 E肢 の 発 作 は 消失 した。眼球偏向の 発

作続 い て い た が、腹水 の 増 加 に 気 付か れ ACTH 療 法 中 止，

退院 後、眼 球偏 向 の 発 作 も消 失 した が、1 ヶ 月後 眼球 卜方

周定の 発 作再発，発症 時 と同様 に 手 足 を左 右 交 h に振 る と

い う症状も出現 した為、当院受診 した．

受 診 時、重度 の 精 神 発 達 遅 滞 を認 め 、発 作 間 欠期脳 波 で 左

右 半球 に独 ・Z した 広範 な 棘 徐波、ま た左 右 同期 1生の 遅 鰊徐

波を 認 め た。左 右交 互 に 手 を
．
瞬伸展 させ る症 状 と同時 に 、

脳波上脱同期波出現、左 右交 身1制の 強直発作 と考え た。こ

の 発 作 は 必 ず 5 − 6 分間 の シ リ
ー

ズ を 形 成 し鵡，MRI ヒ

脳 梁完全 欠損 が認 め られ 、染 色 体検 査 に て 46、XX、　t（4 ；

6）（pl6 ．1 ；q21）、　t（7 ；10Xp13 ；q22．3）、　inv（9）（p24 、　1q12 ）

の 均衡転座 と腕間逆位 を認 め k ，

【考察】Aicardi 症 候群は 殆 ど女児 に の み 認 め られ る 事な

どか ら も、X 染 色 体 関連 の 遺伝 性 疾 患 と考え られ て い る．、

本 症 例 は他 の 染 色体 異 常 に お い て も同様 の 表 現 形 を示 す H 「

能性を示 唆す る もの と思わ れ る．夫 た、左 右交 lt
』
に ｝肢 を

伸 展 させ る 発 作型 は 脳 梁欠損 と関 連 し た もの と考え られ、

強 直 発作時 の 脳 梁の 役割 を 考 え る ［tで 興 味あ る 所見 と考え

られ たc

　［は じ め に ］inverted　duplicati⊂）n 　of 　chrornosome

15 （inv 　dup （15））に は 難治 性 て ん か ん が み ら れ る こ と

が 多 い が、そ の 発 作型 につ い て の 報 告 は 少 な い ．今 回

わ れ わ れ は 重 度精神遅滞、難治性て ん か ん、外表奇形

がみ られ、染 色 体検 査 に よ り、inv　dup （15）で あ る こ

と が 確 認 さ れ た 症 例 を経 験 し、脳 波 ビデ オ 同時 記 録 に

よ り発 作 が 捕捉 さ れ たの で 報告す る 。

　［症 例　L9歳 女 性 e 周産期 に 異常 な し．乳児期 よ り運

動 発 達 の 遅 れ が み ら れ 、言語 理 解 、発 語 が全 く不 能 で

あ る な ど重度 の 精 神 遅 滞 が 認 め られ た。12歳 時 よ り，
呼 吸 をff　lltした 後 に 四 肢が 強直す る 発作が 出現．抗 て

ん か ん 薬 が 投 与 さ れ た が 、日 に 数 回 の 発 作 が み られ て

い た．初 診 時 に は、低身長、特異 な 顔貌、耳 介低位、
眼裂 外 方 低位 な どの 身体的特徴 が み られ、神経学的 に

は 四 肢 の 筋 緊 張 低 下 ，躯 幹失 調 が み られ た。発 作 間 欠

時 脳 波 で は、傾 眠 期 に び ま ん性 の 速波律動が 頻回 に 出

現 し た．画像検査 で は 異 常 は な か っ た t、記 録 さ れ た 発

作 は．躯 幹 は や や 背屈 し て 強直 し、両 ド肢 は 伸 展 位 に

て 強直 し、両 上肢 は 最 初 屈 曲 位 に て 強 直 した 後、ゆ っ

く り と伸展 と屈曲 を繰 り 返す、と い う もの で 持 続 時 間

は 1 分 間 程 度 で あ っ た。発作時脳波 で は、全野 に や や

低 振 幅 の 律動 性 速 波が 出 現 し 発 作 の 終 了 時 に は徐 波 化

が み られ た。発 作症状 と脳波所見 か ら強直発作 と考 え

られ た u 染色体検査 で 過 剰 染 色 体 の 存 在 が確 認 さ れ ．
こ れ は15番 染 色 体 の 染色体 分 体 が 、q14 で 切 断 さ れ 再

結合 して 同腕 二 動 原体 染 色 体 を 形 成 し た も の で あ っ た ．
Lま と め ］重 度精神遅滞．難治性て ん か ん、外 表 奇形

な ど を症 状 と し て 持 つ 症 例 を報 告 した。染色 体検 査 に

よ り jnv　dup （15）で あ る こ とが確認 さ れ ．核 型 は．
47 ，XX ，inv　dup （15）（pter → q14 ： ：q14 →pter ）、
と 表 現 さ れ た n て ん か ん 発 作は 強直発 作が 主 体で あ り、
症 候 性 全 般 て ん か ん と 考 え ら れ た ．
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