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希少難治性てんかんのレジストリ構築による総合的研究 

 

研究分担者 加藤 光広 山形大学医学部附属病院 病院教授 

 

研究要旨 

 脳梁欠損、点頭てんかん、網脈絡膜症を特徴とする Aicardi 症候群の診断妥当性を検証する

ために、Aicardi の提唱する診断基準案を用いて、国内で臨床診断された５症例の症状と画像所

見を検討した。診断基準案の３つの主要徴候（網脈絡膜裂孔、皮質形成異常、異所性灰白質）

を満たす症例はなかった。５例に共通する特徴は、女児でスパズム発作を呈し、何らかの眼底

異常と何らかの脳梁異常を認めることであった。Aicardi 症候群の診断基準案に基づいた症例が

少なく、皮質形成異常と異所性灰白質の強調が必要である。 

 

Ａ．研究目的 

 Aicardi症候群は1965年にAicardiらにより

初めて報告された脳梁欠損、点頭てんかん、

網脈絡膜症を特徴とする先天性奇形症候群で

ある。これらの特徴以外にも様々な脳形成異

常、難知性のてんかん発作、重度の知的障害

を呈する。患者の大部分が女児であることか

ら、X染色体優性遺伝、もしくは常染色体上の

限性発現遺伝子の異常が想定されているが、

原因遺伝子の同定には至っていない。2010年

の国内調査では60例が確認された（加藤光

広：Aicardi症候群の全国疫学調査．平成22年
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研究．分担研究報告書）。Aicardi症候群はま

れな疾患だが、Aicardi医師が高名なこともあ

り、病名自体は国内でもよく知られている。 

 Aicardi症候群の診断にはAicardi による

診断基準案（Aicardi J, 2005. Brain & Deve

lopment）が用いられている（表）。診断基準

案では主要徴候と支持徴候に分類され、主要

徴候のなかでも網脈絡膜裂孔、皮質形成異常、 

 

異所性灰白質は全例に存在すると考えられて

いる。平成22年度からAicardi症候群の調査を

開始し、全国から原因究明を目的としたAicar

di症候群としての症例相談を受けている。Aic

ardiによる診断基準案を用いて、国内におけ

る臨床診断の妥当性を検証する。 

 

表 アイカルディ症候群の診断基準案 

主要徴候 

スパズム発作a 

網脈絡膜裂孔(lacunae)b 

視神経乳頭（と視神経）の coloboma、しば

しば一側性 

脳梁欠損（完全／部分） 

皮質形成異常（大部分は多小脳回）b  

脳室周囲（と皮質下）異所性灰白質 b  

頭蓋内嚢胞（たぶん上衣性）半球間もしく

は第三脳室周囲 

脈絡叢乳頭腫 

支持徴候 

椎骨と肋骨の異常 

小眼球または他の眼異常 
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左右非同期性'split brain'脳波（解離性サ

プレッション・バースト波形） 

全体的に形態が非対称な大脳半球 

a 他の発作型（通常は焦点性）でも代替可能 

b 全例に存在（もしくはおそらく存在） 

 

Ｂ．研究方法 

 2015年の１年間に、国内の医師からAicardi

症候群として紹介された5症例について、病歴

と頭部MRIを入手し、Aicardi による診断基準

案の項目に合致するかどうか検討した。 

 症例は全例女児で、症例１は17か月、症例２

は15歳、症例３は9か月、症例４は6か月、症例

５は2歳である。 

 項目として１）臨床症状（スパズム発作とそ

の他のてんかん発作の発作型と発症時期、脳波

所見、眼所見、骨格異常の有無）、２）画像所

見（脳梁欠損、大脳皮質形成異常、異所性灰白

質、嚢胞形成、脈絡叢乳頭腫、小脳・脳幹の異

常）を調査し、３）症例ごとにアイカルディ症

候群の診断基準案と照合した。 

（倫理面への配慮） 

 本研究は山形大学医学部倫理審査委員会の

承認を得て行った。「脳形成障害の原因解明

と治療法開発平成24年8月6日第71号」 

 

Ｃ．研究結果 

 １）臨床症状 

 全例にスパズム発作が認められ、発症時期

は生後2週から23か月（平均6か月）であった。

その他の発作は、偏視を伴う半身間代けいれ

んと向反発作を各１例に認めた。脳波はサプ

レッション・バーストを２例、焦点性突発波

を２例に認めた。サプレッション・バースト

の２例は非対称性だが、非同期性は認められ

なかった。1例の脳波は得られず不明だった。

全例に眼底異常を認めたが、明確な網脈絡膜

裂孔との記載は１例のみで、その他、網膜変

性と一側小眼球、網脈絡膜萎縮、網膜萎縮、

網膜脱色素班を各１例に認めた。骨格異常は

認められなかった。 

 ２）画像所見 

 脳梁欠損は完全欠損が１例、吻部膝部欠損

が２例、吻部欠損が１例、欠損はなく脳梁菲

薄化が１例であった。大脳皮質形成異常は２

例に局所的な多小脳回を認めたが、３例では

皮質形成異常は認められなかった。異所性灰

白質は、皮質形成異常を認めた２例で側脳室

周囲に結節状異所性灰白質を認めた。嚢胞は

全例に認められ、その部位は左半球間裂、視

床上部、右四丘体槽、左後小脳槽、左脈絡叢

であった。脈絡叢乳頭腫を１例に認めた。小

脳・脳幹の異常は認められなかった。 

 ３）全例に存在すると考えられる３つの主

要徴候（脈絡膜裂孔、皮質形成異常、脳室周

囲異所性灰白質）がすべて認められた症例は

なかった。何らかの眼底異常と皮質形成異常、

脳室周囲異所性灰白質は、２例に認められた。

他の３例は皮質形成異常と脳室周囲異所性灰

白質を認めず、脳梁欠損も前方部分欠損もし

くは脳梁菲薄化のみであった。 

 

Ｄ．考察 

 1年間で5例のAicardi症候群が全国から紹

介されたが、診断基準案の３つの主要徴候を

満たす症例はなかった。脳梁欠損が認められ

ない症例もあり、皮質形成異常と異所性灰白

質は全例に存在すると考えられるにもかかわ

らず３例に認められなかった。全例に共通す

る特徴は、女児でスパズム発作（点頭てんか

ん）を呈し、何らかの眼底異常と何らかの脳

梁異常を認めることであった。このことは国

内でのAicardi症候群の理解の一端を示し、診

断基準案が普及していないことを示唆する。A
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icardi症候群の原因は未だ不明だが、神経症

状の原因は脳形成異常、特に皮質形成異常で

ある。Aicardi自信が指摘するように、スパズ

ム発作（点頭てんかん）は先天性の脳形成異

常に併発しやすい一つの症状であり、スパズ

ム発作（点頭てんかん）自体が必須の症状で

はない。これまではスパズム発作が三主徴の

一つとして述べられており、誤解が生じやす

かった可能性がある。国内ではMRIが普及して

おり、皮質形成異常と異所性灰白質は所見と

して把捉しやすい。ただしAicardi症候群の皮

質形成異常として報告が多い多小脳回は生後

12か月前後には皮髄境界が不明瞭になり診断

が困難になることを知っておく必要がある。

診断基準案が普及し、正しく適用されること

によってAicardi症候群の診断精度の向上が

見込まれる。それまでは、皮質形成異常と異

所性灰白質が診断において重要であることを

強調し啓蒙する必要がある。 

 

Ｅ．結論 

 国内ではAicardi症候群の診断基準案に基

づいて正しく診断されている症例が少ない。

スパズム発作（点頭てんかん）に代わって皮

質形成異常と異所性灰白質の重要性を訴える

必要がある。 
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