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研究要旨 

TUBB4A関連白質変性症は、MRI上先天性大脳白質形成不全に加えて基底核・小脳の萎縮を呈し、h

ypomyelination with atrophy of the basal ganglia and cerebellum (H-ABC)として知られて

いる。われわれは国内TUBB4A関連白質変性症8症例のMR spectroscopy につき検討した。MRSではh

ypomyelination (H) パターンが5例、demyelination (D) パターンが3例であった。同一遺伝子異

常を認める3組6症例は、D/Hパターンが1症例ずつであり、genotypeとMRS所見は合致しなかった。

TUBB4A関連白質変性症では、髄鞘形成不全に加えて脱髄が関与している可能性がある。 

 

A. 研究目的 
まとまった報告のないTUBB4A関連白質変性症8

症例の MR spectroscopy から病態を考察する。 

 

Ｂ．研究方法 

国立精神・神経医療研究センター・脳病態統合

イメージングセンターの Integrative Brain 

Imaging Support System に集積された TUBB4A

関連白質変性症 10 例のうち、白質に MRS が施行

された 8 症例（うち 3組 6 名は同一の遺伝子異

常）を対象とした。NAA と Cho の視覚的評価（両

ピークを結んだ線の傾き）で髄鞘形成不全（H）

パターンと脱髄（D）パターンに分類した。東京

女子医科大学倫理委員会（4245）国立精神・神

経医療研究センター（A2016-078) の承認を得て

いる。 

 

 

Ｃ．研究結果 

MRS では H パターンが 5例、D パターンが 3 例で

あった。同一遺伝子異常を認める3組6症例は、

D/H パターンが 1 症例ずつであり、genotype と

MRS 所見は合致しなかった。MRI 所見では、HABC4

例、HCAHC4 例であり、c.1228G>A, c.785G>A 異

常を有する 2組 4症例は HCAHC, c745G>A 異常を

有する 1 組 2 症例は HABC であった。 

 

 

 

 

 

 

Ｄ．考察 TUBB4A 変異のモデルラット、ヒト脳

検体の病理では、髄鞘形成不全に加えて続発す

る脱髄の関与が報告されている。H/D 両パター

ンを認めた MRS 所見はこの病理所見を反映して

いる可能性がある。同一の遺伝子変異で両パタ

ーンを示した理由は不明であり、更なる検討が

必要である。 

Ｅ．結論 TUBB4A関連白質変性症では、髄鞘形成

不全に加えて脱髄が関与している可能性がある。 
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