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研究要旨 

本研究班の主要な目標である神経フェリチン症の診断基準案の作成、なら

びに診断支援を行うことを目的として、過去の報告例ならびに協力施設の

症例を系統的に分析することにより、本疾患の診断に至適な検査法を検討

し、診断基準を提案した。前年度の研究では、本症に特徴的な画像所見を

明らかにした。しかし、それと同時に本症が非常に稀であることから、こ

のような画像診断を糸口にして疑わしい症例を拾い上げ、鑑別診断を加え

てスクリーニングしてゆくことが重要性であると考えられた。そこで本年

度の研究では、検査法、画像所見をさらに詳しく検討し、このような目的

に相応しい、より実際的な診断基準を提案した。また研究期間中、複数の

施設から疑診例の提供を受け、その画像所見を検討して各症例の診断に有

用な示唆を与えることができ、その結果を本研究に反映することができた。 

 

A. 研究目的 

神経フェリチン症に特徴的な画像所見を明

らかにし、本症を確実に拾い上げることができる

実際的な検査法、診断基準を構築する。 

B. 研究方法 

１ 神経フェリチン症に関する過去の報告例、な

らびに協力施設の症例を解析し、本疾患に特徴的

な画像所見を明らかにする(第 1年次)。 
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２ 第 1年次（前項）に基づき、神経フェリチン

症の画像診断に関する診断基準を構築する。 

 (倫理面への配慮) 

本研究は、過去の論文報告例の検討、あるい

は通常の臨床検査の一部として施行された画像

検査データを後視的に検討するものであるので、

被検者(患者)への身体的不利益はない。協力施設

の症例の診断支援にあたっては、被検者の個人情

報、診療情報については、通常の診療情報と同様

に、細心の注意をはらって管理し、本研究に使用

する場合は、氏名、ID 番号など、個人を特定でき

る情報を削除し、診断に必要な画像情報のみを含

むデータを使用した。 

C. 研究結果 

１. 神経フェリチン症の画像所見 

神経フェリチン症では、脳実質内の複数箇所

にフェリチンが沈着するが、フェリチンに含まれ

る鉄原子による磁化率効果のため、T2 強調画像、

T2*強調画像で病変部位に低信号が認められる

(写真 1)。病変の分布は、大脳基底核(淡蒼球、線

条体）、黒質・赤核、視床、小脳歯状核、大脳皮

質などが知られており、いずれも原則として両側

対称性の分布を示す[1-4]。 

これらの所見は、病初期より認められ、臨床

症状が明らかとなる以前に認められる場合も報

告されている[2]。 

病期が進行すると、これらの病変に空洞形成

(嚢胞性変化)が出現し、しばしば大嚢胞をつくる

(写真 2)。この所見は淡蒼球、尾状核など大脳基

底核に多いが、黒質にも同様な所見が 1例報告さ

れており[3]、この一連の所見は本症にかなり特

徴的と考えられる。類縁疾患であるパントテナー

ゼキナーゼ関連神経変性疾患(PKAN)では、T2 強調

画像において淡蒼球の低信号の中心部に高信号

を認める、いわゆる Eye of the tiger (EOT) が

特徴的とされているが、神経フェリチン症におい

てもこれが認められることがある[2-5]。 

２. 鑑別診断 

Neurodegeneration with brain iron 

accumulation(NBIA)と総称される一群の疾患は、

いずれも遺伝子変異により脳内に鉄沈着を来た

す疾患で、臨床所見、画像所見ともに共通する部

分があり、鑑別診断として重要である。NBIA に分

類される疾患としては、神経フェリチン症の他、

パントテナーゼキナーゼ関連神経変性疾患、無セ

ルロプラスミン症、乳児神経軸索異栄養症などが

あげられる[6]。 

NBIA に共通する画像所見は、MRI の T2 強調

画像、T2*強調画像における低信号で、その分布

は前述した神経フェリチン症と同様である。神経

フェリチン症に最も特徴的と考えられる画像所

見は、前述の空洞形成で、ほぼ特異的である[2、

5]。 

EOTの所見は、PKANに特徴的な所見であるが、

神経フェリチン症でも 10%程度に認められる。し

かし、PKAN では線条体に低信号をみることが少な

いことが鑑別の参考となる[2、6]。また、EOT 様

の所見は正常加齢においても認められることが

あり、慎重な評価が必要である。 

３. 診断基準 
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第 1年次の研究結果ならびに、上記の検討を

踏まえ、下記のような画像診断に関する診断基準

を提案した。 

(1) 頭部 MRI の T2 強調画像、T2*強調画像にお

いて、鉄沈着を反映する低信号が、淡蒼球、

被殻、視床、歯状核、黒質、赤核、大脳皮質

などに広範に認められる。 

 

(2) 両側大脳基底核に認められる、脳脊髄液にほ

ぼ等しい信号強度を示す空洞形成（嚢胞性変

化）は、本症にかなり特徴的である。 

 

(3) T2 強調画像、T2*強調画像において、淡蒼球

の低信号の内部に高信号をみるいわゆる

eye-of-the-tiger 徴候を認めることもあるが、

パントテン酸キナーゼ関連神経変性症など

他の鉄沈着を伴う神経変性疾患にも認めら

れ、また正常加齢においても類似の所見が見

られることがあるので慎重な評価が必要で

ある。 

 

鉄沈着による低信号は、T2 強調画像よりも T2*

強調画像、磁化率強調画像の方が明瞭となること

が多く、本症を疑う場合は積極的に撮影すること

が推奨される。 

D. 考察 

脳 MRI の T2 強調画像、T2*強調画像における

両側対称性、多発低信号は NBIA に特徴的とされ

るが、その画像所見には重複があり必ずしも特異

的とはいえない。神経フェリチン症については大

きな空洞形成が認められればほぼ特異的と思わ

れるが、まだ症例数も少なくなお検討が必要であ

る[2、5]。PKAN に比較的特徴的といわれる EOT 徴

候が見られることがあるが、空洞形成は病期の進

行とともに明らかとなることから、この報告例は

空洞形成の初期段階である可能性も考えられ、今

後の検討が必要である。 

神経フェリチン症あるいは関連疾患を疑う

場合は、まず MRI を撮影してこのような特徴的な

所見があれば、さらに生化学検査、遺伝子検査を

ふくめ精査を進めることができ、その意味で画像

診断は診断の糸口として、スクリーニング的な意

味をもつ点で重要である。 

神経フェリチン症の診断にあたって、MRI 所

見が重要であることは明らかであるが、必ずしも

特異的な所見が得られるとは限らない。従ってこ

こに提案した診断基準の主な目的は、類縁疾患を

ふくめて幅広く拾い上げるスクリーニング的な

意味合いを含んでおり、さらに臨床所見の検討、

遺伝子検査などをふくめ慎重に診断を進めるこ

とが重要である。本疾患が非常に稀であることか

らも、このようなアプローチが重要であると考え

られる。 

E. 結論 

１. 神経フェリチン症の画像所見は、脳 MRI の T2

強調画像、T2*強調画像における、脳内多発低信

号が特徴的であり、病初期より認められる。 

２. 特に、病期の進行と共に出現する鉄沈着部位

における空洞形成は本症に特異性が高い。 

３. NBIAに分類される他疾患も類似の所見を示す

ものが多く、臨床所見とあわせ鑑別が必要である。 

４. 以上の結論を踏まえ、診断基準を提案した。 
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（分担）研究報告書（百島祐貴）「神経フェリチン症の画像診断」

 
写真 
写真１．神経フェリチン症．
T2*強調画像．両側淡蒼球，線条体，視床，側頭葉皮質に低信号が認められる．（文献
より） 

 

 

 

 

 

 

 
 
写真 2．神経フェリチン症．
T2 強調画像．両側淡蒼球，線条体に
いる． 
（文献[2]
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

（分担）研究報告書（百島祐貴）「神経フェリチン症の画像診断」

写真１．神経フェリチン症．
強調画像．両側淡蒼球，線条体，視床，側頭葉皮質に低信号が認められる．（文献

．神経フェリチン症．
強調画像．両側淡蒼球，線条体に

[2]より） 

 

（分担）研究報告書（百島祐貴）「神経フェリチン症の画像診断」

写真１．神経フェリチン症．69
強調画像．両側淡蒼球，線条体，視床，側頭葉皮質に低信号が認められる．（文献

．神経フェリチン症．60
強調画像．両側淡蒼球，線条体に

（分担）研究報告書（百島祐貴）「神経フェリチン症の画像診断」

69 歳女性 
強調画像．両側淡蒼球，線条体，視床，側頭葉皮質に低信号が認められる．（文献

60 歳女性 
強調画像．両側淡蒼球，線条体に空洞形成
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（分担）研究報告書（百島祐貴）「神経フェリチン症の画像診断」

 
強調画像．両側淡蒼球，線条体，視床，側頭葉皮質に低信号が認められる．（文献

 

 
空洞形成が認められ，その周囲を低信号が取り囲んで

（分担）研究報告書（百島祐貴）「神経フェリチン症の画像診断」

強調画像．両側淡蒼球，線条体，視床，側頭葉皮質に低信号が認められる．（文献

が認められ，その周囲を低信号が取り囲んで

（分担）研究報告書（百島祐貴）「神経フェリチン症の画像診断」 

強調画像．両側淡蒼球，線条体，視床，側頭葉皮質に低信号が認められる．（文献

が認められ，その周囲を低信号が取り囲んで

強調画像．両側淡蒼球，線条体，視床，側頭葉皮質に低信号が認められる．（文献

が認められ，その周囲を低信号が取り囲んで

強調画像．両側淡蒼球，線条体，視床，側頭葉皮質に低信号が認められる．（文献[2]

が認められ，その周囲を低信号が取り囲んで

 

が認められ，その周囲を低信号が取り囲んで


