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研究要旨 
カナバン病（CD）は本邦において遺伝子診断された例は１例のみである。まさ
に稀少難病であるが未診断例もいると考えられ海外文献等を参考に診断基準
案を作成した。乳幼児期の低緊張型発達遅滞・退行に加え、大頭などの臨床徴
候と画像上の白質変性所見があればまず CD が鑑別の対象に入ってくる。MRS
上の NAA 増加が CD の可能性を示唆し、尿中 NAA の著明な増加は最も診断的価
値があると考えられる。 

 
Ａ．研究目的 
  カナバン病（CD）は 1931 年に Canavan
により最初に記載されたアスパルトアシ
ラーゼ（aspartoacylase (ASPA)）の欠損
により起こる常染色体劣性遺伝の海綿状
変性を伴う白質ジストロフィーである。
本邦では遺伝子診断された例は１例のみ

である
1,2
。まさに稀少難病であるが未診

断例もいると考えられ海外文献等を参考
に診断基準案を作成した。 
 
 
Ｂ．研究方法 
  既報告例、本邦の１例を含めて臨床症
状、病型、頭部画像所見、尿中 NAA など
から診断基準案を作成した。 
（倫理面への配慮） 
        本研究は対象者への研究の意
義、個人情報の保護、不利益について説
明および同意をとった上で行われた。 
 
 
Ｃ．研究結果（診断基準案） 
 
Ⅰ. 主要臨床症状 
 多くは乳幼児期より出現する 
1.精神運動発達遅滞・退行 
2.筋緊張低下 
3.大頭症 
4.痙性 
 
Ⅱ.検査所見 
1.尿中NAAの著明上昇（正常の20倍以上） 
2.皮膚線維芽細胞中のASPA活性の低下 
3.頭部MRI T2強調画像で両側対称性の
皮質下白質優位の高信号、白質優位の
萎縮、1H-MRSでNAAピークの増加とNAA
/Cho比の上昇  
4.遺伝子解析：ASPA遺伝子異常 

Ⅰ．3つ以上とⅡ．2つ以上を満たす場
合、本症と診断する. 
 
Ⅲ.その他の所見 
1.視神経萎縮 
2.摂食・嚥下障害 
3.けいれん 
4.運動失調 
5.常染色体劣性遺伝形式の家族歴 
※カナバン病病型 
先天型  生後数週以内に症状が顕在

化する。 
乳児型  最も多くみられる群で生後

６か月頃には低緊張型発達遅
滞が明らかになり、大頭症が
認められる。 

若年型  ４−５才までに発症する 
 
 
Ｄ．考察 
 CDは全ての人種にみられるものの稀な
疾患でほとんどはアシュケナージ・ユダ
ヤ人であり、日本人では１例が確定診断
されたのみである。アシュケナジーユダ
ヤ人における ASPA 遺伝子変異は 2 種類
(E285A;854A>C, Y231X;693C>A)の変異が
98%を占める。また, 非アシュケナジ・ユ
ダヤ人でも多種の変異があるが, そのう
ち A305E(914C>A)変異が 40%程度を占め
る。多くの変異は遺伝子型と表現型の関
連は認めない。 
 乳幼児期の低緊張型発達遅滞・退行に
加え、大頭などの臨床徴候と画像上の白
質変性所見があればまず CD が鑑別の対
象に入ってくる。MRS 上の NAA 増加が CD
の可能性を示唆し、尿中 NAA の著明な増



 

 

加が最も診断的価値があると考えられ
る。遺伝子診断はまだ一般的ではないが
エクソム解析を利用すれば既知の遺伝子
異常であれば診断のしぼり込みには有用
である。 
 
 
Ｅ．結論 
 CDは稀少難病であるが、未診断例もい
ると考えられ海外文献等を参考に診断基
準案を作成した。 
 
 
Ｆ．健康危険情報 
   特になし。 
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