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A：研究目的 

中條−西村症候群（NNS）は免疫プロテア

ソーム β5i サブユニットの遺伝子変異に起因 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

する常染色体潜性の遺伝疾患である。これま

で和歌山･泉南を中心とした関西と関東･東北

から30例ほど報告があり本邦の患者数は100

研究要旨 

中條−西村症候群（NNS）は免疫プロテアソーム β5i サブユニットの遺伝子変異に起因す

る常染色体潜性の遺伝疾患である。本症は、幼小児期に凍瘡様皮疹で発症し、結節性紅

斑様皮疹や周期的発熱を繰り返しながら、拘縮を伴う長く節くれ立った指、顔面・上肢

を主体とする部分的脂肪筋肉萎縮が進行する。筋線維内に Rimmed-vacuole や p62 の沈

着を認めるなど封入体筋炎（IBM）と病理学的に類似点も多いが、骨格筋病変について

は不明な点が多い。 

PSMB8 の G201V のホモ変異が確認されている NNS5 例（男性 4 例、女性 1 例。年

齢 15 歳から 48 歳 全例関節リウマチ治療薬にて加療中）を対象に、①MRI 検査：

T1,T2,STIR 法による大腿部と前腕部の検討 ②嚥下造影検査 ③針筋電図 を施行し

臨床症状と比較した。  筋力は全例手指屈筋で中等度低下していた。筋痛は、気温低

下時に紅斑と共に出現し、下肢筋力は筋痛時に大腿四頭筋でわずかに低下していた。

MRI(T2,STIR 法)の高信号域は深指屈筋および大腿四頭筋に出現した。その発現パターン

は、①筋膜に限局 ②筋膜直下から筋内にかけてびまん性に波及 ③筋内に斑状に存在 

の３つに分類された。筋内高信号域は血清 CK 値の高低にかかわらず継続的に出現し、

出現部位も変動した。嚥下造影検査では嚥下障害を自覚する 1 例でのみ輪状咽頭筋の開

大障害を認めた。針筋電図では四肢近位部で脱神経電位を伴わない筋原性変化を確認し

た。NNS の MRI T2･STIR 像では IBM 同様に深指屈筋と大腿四頭筋に高信号を確認し

た。CK 値が正常であっても病変が出現し、筋電図でも通常の筋炎パターンを呈さなかっ

たことから MRI での骨格筋内異常所見は細胞浸潤以外の炎症性変化を反映している可能

性が示唆された。 



 
 

 
 

人未満と想定されている。本症は、幼小児期

に凍瘡様皮疹で発症し、結節性紅斑様皮疹や

周期的発熱を繰り返しながら、拘縮を伴う長

く節くれ立った指、顔面・上肢を主体とする

部分的脂肪筋肉萎縮が進行する。筋線維内に

Rimmed-vacuole や p62 の沈着を認めるなど

封入体筋炎（IBM）と病理学的に類似点も多

いが、骨格筋病変については不明な点が多い。 

 

B：研究方法 

PSMB8 の G201V のホモ変異が確認され

ている NNS5 例（男性 4 例、女性 1 例。年齢

15歳から48歳 全例関節リウマチ治療薬にて

加療中）を対象に、①MRI 検査：T1,T2,STIR

法による大腿部と前腕部の検討 ②嚥下造影

検査 ③針筋電図 を施行し臨床症状と比較

した。  

（倫理面への配慮） 

各患者に対し、研究に用いられることを十分

に説明を行った。また、発表時には個人情報

が特定できない形で公開するよう配慮した。 

 

C：研究結果 

筋力は全例手指屈筋で中等度低下してい

た。筋痛は、気温低下時に紅斑と共に出現し、

下肢筋力は筋痛時に大腿四頭筋でわずかに低

下していた。MRI(T2,STIR 法)の高信号域は

深指屈筋および大腿四頭筋に出現した。その

発現パターンは、①筋膜に限局 ②筋膜直下

から筋内にかけてびまん性に波及 ③筋内に

斑状に存在 の３つに分類された。（図 1） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図１ 筋 MRI STIR 高信号パターン 

 

筋内高信号域は血清CK値の高低にかかわ

らず継続的に出現し、出現部位も変動した。

嚥下造影検査では嚥下障害を自覚する症例５

でのみ輪状咽頭筋の開大障害を認めた。（図2、

表１）針筋電図では四肢近位部で脱神経電位

を伴わない筋原性変化を確認した。（表２） 

 

 

図２ 嚥下造影検査（症例 5） 
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 表１ 嚥下造影検査のまとめ 

 

表２ 筋電図検査のまとめ 

 

D：考察 

中條−西村症候群（NNS）は、弛張熱や特

徴的な皮疹を伴い、顔面・上肢を中心とした

上半身のやせと、拘縮を伴う長く節くれ立っ

た指趾を呈する、常染色体劣性遺伝疾患であ

る。免疫プロテアソーム β5i サブユニットを

コードする遺伝子の変異により発症し、プロ

テアソーム機能不全のためにユビキチン化・

酸化蛋白が異常蓄積することで種々の症状を

呈すると考えられている。 

一方、封入体筋炎（IBM）は大腿四頭筋と

深指屈筋に強い筋力低下、筋萎縮を特徴とす

る進行性の炎症性筋疾患である。発症原因と

して炎症、変性、異常蛋白の蓄積、オートフ

ァジーやプロテアソーム機能低下など様々な

仮説が提唱されているが、明確な機序はまだ

不明である。 

NNS と IBM の臨床的には、筋力低下部位

が上肢は深指屈筋、下肢は大腿四頭筋に認め

るなど共通点が多い。さらに、嚥下障害は、

両疾患とも確認され、進行例では、IBM 同様

に輪状咽頭筋の開大障害を認める。NNS 進行

例の、嚥下造影では、IBM 同様に

cricopharyngeal bar 認める。MRI では、両

疾患とも深指屈筋や大腿四頭筋に STIR 高信

号の炎症性変化を認めるが、NNS では CK 値

が正常化しても継続的に異常所見が継続する

ことが、IBM との相違点であった。さらに、

炎症パターンも３つあり、IBM がびまん性に

陽性を呈していたことと異なっていた。NNS

の針筋電図検査では、上腕二頭筋と三頭筋、

大腿四頭筋にて短持続･低振幅の筋原性変化

を認めたが、IBM と異なり脱神経電位や刺入

時電位の亢進などいわゆる筋炎所見は認めら

れなかった。 



 
 

 
 

 

 

E：結論 

NNSの MRI T2･STIR像では IBM同様に

深指屈筋と大腿四頭筋に高信号を確認した。

CK 値が正常であっても病変が出現し、筋電

図でも通常の筋炎パターンを呈さなかったこ

とから MRI での骨格筋内異常所見は細胞浸

潤以外の炎症性変化を反映している可能性が

示唆された。 

 

F：健康危険情報 

 患者に実施した MRI や血液検査などの臨

床検査は、いずれも通常診療の範囲で実施し

た。なお、標本はいずれも過去に既に採取さ

れたものを用いており、本研究による患者へ

の侵襲性はない。 
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