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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「遺伝性白質疾患・知的障害をきたす疾患の診断・治療・研究システム構築」 
分担研究報告書 

 

後天性白質疾患に関する研究 

研究分担者 松井 大 大津赤十字病院脳神経内科部長 
 

研究要旨：遺伝性白質疾患の遺伝子診断を、コストや労力の点から効率 
よく行うためには、後天性白質疾患の鑑別を、臨床所見や画像所見から 
適切に行う必要がある。本研究では、当科にて診療を行った後天性白質 
疾患の症例を検討し、後天性白質疾患の鑑別について考察を行った。 

 
Ａ．研究目的 
実際の臨床の現場においては、遺伝性で

はない後天性白質疾患が多く、遺伝性の白    
質疾患の診断のためには、遺伝子診断の前
に、後天性白質疾患を除外することが必要
となる。本研究では、ウイルス感染症と大脳
白質病変について考察を加えることとする。 
 
Ｂ．研究方法 
当科で 2022年 4月から 2023年 3月まで

の１年間で診療を行った症例のうち、多発
性白質病変を認め診断に難渋した症例に対
して JC ウイルス測定と頭部 MRI の解析に
よる検討を行った。 
（倫理面への配慮） 
 個人を特定できる情報は消去した上で検
討 
 
Ｃ．研究結果 
脳脊髄液中の JC ウイルス遺伝子を測定

した 2 例のうち、1 例が陽性で progressive 
multifocal leukoencephalopathy (PML)と診

断した。もう 1 例は陰性で、皮膚生検等を
施行するも確定診断には至らなかった。 

PML の症例は、頭部 MRI 画像で大脳白
質に多発性の T2 強調像で高信号の病変を
認めた。拡散強調像では、辺縁に強い高信号
部を認めた。大脳皮質には病変は含まれず、
造影効果も認めなかった。抗 CD20 モノク
ローナル抗体で治療中であり、大脳白質病
変の拡大に伴い、高次脳機能障害も進行し
ていった。 
 
Ｄ．考察 
 PML は、JC ウイルスが大脳白質の脱髄を
引き起こす中枢神経系の感染症である。
PML の基礎疾患として、従来は HIV 感染
症が多かったが、最近では血液疾患、悪性腫
瘍、膠原病、臓器移植など免疫不全状態を背
景とした症例が増えてきている。また、薬剤
（免疫抑制剤、分子標的薬など）の投与に伴
う PML が増加してきている。本症例でも
血液疾患に対して抗 CD20 モノクローナル
抗体が投与されていた。PML の場合、宿主
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側の細胞傷害性 T 細胞による細胞性免疫の
低下により、JCウイルスの増殖を抑制でき
ないのが病態に関与していると考えられて
いる。 
頭部 MRI の画像上、造影効果や浮腫を伴
わない大脳白質病変、拡散強調像で病巣辺
縁に高信号を伴う病巣を認めた場合に
PML を疑うことが必要である。頭部 MRI
画像で PML が疑われた場合は、脳脊髄中
の JC ウイルス遺伝子を測定するのが診断
に有用である。また、免疫抑制剤や分子標的
薬の投与中の症例では、PML の発症リスク
をあらかじめ評価するため、JCウイルスの
抗体価を測定するのも重要である。 
 
Ｅ．結論 
PML は極めて稀な疾患であったが、近年、
免疫抑制剤や分子標的薬の使用頻度の増加
等により PML のリスクが増加している。
頭部 MRI の画像上、大脳白質を中心に、浮
腫や造影効果に乏しい多発性の病巣を認め
た場合、PML の可能性を考える必要がある。
その際、脳脊髄液中の JCウイルスゲノムを
ターゲットとした PCR 検査が有用である。 
 
Ｆ．健康危険情報：なし 
 
Ｇ．研究発表 

1.  論文発表：なし 
2.  学会発表：なし 

 
Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
  （予定を含む。） 

1. 特許取得   2. 実用新案登録 
3.その他：なし 


