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資料 II-11-3 神経細胞移動異常症_診療ガイドライン案 v0.5 

 

１．診断・分類、鑑別 

Q1：神経細胞移動異常症の診断の具体的手順はどうすべきか？ 

 

てんかん発作や発達遅滞を認める場合に、頭部 MRI 検査を行い、大脳皮質形成異常、異所性灰白質を確認

する。（グレード B） 非対称性の多小脳回では、胎内感染を考え、頭部ＣＴで石灰化を確認する。（グレードＢ） 

 

【解説】 

神経細胞移動異常症は、脳の発生過程における神経細胞の移動が何らかの原因によって障害されることによ

り、脳の形態異常をきたした状態である[32]。その結果として認知機能の異常や運動障害、てんかん発作など

の神経症状を示す[1]。神経細胞の移動は大脳から脊髄まで全ての部位においてみられるが、ヒトの疾患として

移動障害の影響がもっとも顕著に現れるのは大脳皮質（特に新皮質）である。大脳皮質の層構造は、神経細胞

である錐体細胞と非錐体細胞の移動と定着によって形成される。神経細胞移動異常症では、層構造の乱れ（滑

脳症、多小脳回、敷石様皮質異形成、裂脳症、孔脳症）や異所性の神経細胞群の定着（異所性灰白質、丸石

様皮質異形成）をきたす。従来は剖検脳の病理所見によって診断されてきたが、現在では頭部MRIによって代

替される[24]。神経細胞移動異常症を含む大脳皮質形成異常でよくみられる臨床所見として、表に示す特徴が

挙げられている[1]。焦点起始の初回発作では、頭部ＭＲＩで 3%に大脳皮質の形成異常が認められる[48]。難治

性てんかんの患者では 8-12%に大脳皮質の形成異常を認める[45,54]。また、難治性てんかんと発達遅滞を併

発する小児例の 14%に大脳皮質の形成異常が認められる[47,58]。てんかん発作や発達遅滞を認める場合は、

神経細胞移動異常症を鑑別診断の一つに挙げて、頭部 MRI の適応を検討する。先天性サイトメガロウイルス

感染症など胎内感染では、非対称性の多小脳回のほか約半数に脳石灰化を認める[17]。石灰化は頭部 MRI

では検出が難しく、非対称性の多小脳回を認める場合は頭部ＣＴを追加して行うことが望ましい。 

表1 大脳皮質形成異常でよくみられる臨床所見[1] 

胎児期 乳児期 小児期 

・胎動減少 ・発達遅滞 ・脳性麻痺 

・羊水過多 ・低緊張／過緊張 ・てんかん発作 

・超音波／MRI異常 ・哺乳困難／摂食困難 ・言語発達遅滞 

出生時 ・生後の小頭／大頭 ・認知機能発達遅滞 

・小頭／大頭 ・脳性麻痺 ・流涎／先天性核上性球麻痺 

・奇形徴候 ・点頭てんかんを含むてんかん ・視覚異常 

・先天異常 ・MRI/CT異常 ・眼球運動失行 

・筋緊張異常  ・MRI/CT異常 

・哺乳困難  思春期・成人期 

・呼吸困難  ・てんかん 

・頭蓋超音波/MRI/CT異常  ・知的障害 

  ・低緊張/過緊張 

  ・MRI/CT異常 
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検索式・参考にした二次資料 

PubMed 検索：2020 年 11 月 1 日 

((“Neuronal migration disorders” OR "lissencephaly" OR "heterotopia" OR "polymicrogyria" OR 

"schizencephaly" OR "porencephaly" OR "Miller-Dieker syndrome") AND “clinical diagnosis”) Filters: English; 

Japanese 

#1 (“Neuronal migration disorders” OR "lissencephaly" OR "heterotopia" OR "polymicrogyria" OR 

"schizencephaly" OR "porencephaly" OR "Miller-Dieker syndrome") AND “clinical diagnosis” 31 件 

#2 Filters: English; Japanese 29 件 

医中誌検索：2020 年 11 月 1 日 

#1 神経細胞移動異常症 or 滑脳症 or 異所性灰白質 or 多小脳回 or 裂脳症 or 孔脳症 or ミラー・ディ

ーカー症候群 or Miller-Dieker 症候群  1854 件 

#2 臨床診断/AL 7,417 件 

#3 #1 and #2 3 件 

 

 

Q2：神経細胞移動異常症と鑑別されるべき疾患はなにか？ 

 

神経細胞の移動障害に起因しない脳の形成異常をきたす疾患が鑑別に挙げられる。（グレード B） 

小頭症/大頭症、全前脳胞症、水頭症、結節性硬化症、後天的な脳損傷、萎縮性脳回を鑑別する。（グレード B） 

 

【解説】 

神経細胞移動異常症には古典型滑脳症（無脳回と厚脳回）、異所性灰白質(皮質下帯状異所性灰白質と脳室

周囲結節状異所性灰白質)、多小脳回、敷石様皮質異形成、裂脳症、孔脳症が含まれる。神経細胞移動異常

症は、病理学的に皮質層構造の異常もしくは異所性灰白質を確認し診断されるが、現在は頭部 MRI 検査によ

り診断されることが多く、微細な構造異常は正確な診断が難しいことがある。神経細胞の移動異常に起因しな

い脳の形成異常として、1. 腹側誘導の異常（全前脳胞症）、2. 神経とグリアの増殖異常もしくはアポトーシス

（小頭症、大頭症、異常な細胞の増殖を伴う皮質異形成）[24]、3. 髄液循環障害（水頭症）、4. 腫瘍性疾患（結

節性硬化症、神経節細胞膠腫、胚芽異形成性神経上皮腫瘍、視床下部過誤腫）、5. 神経細胞の移動完了後

に生じた脳損傷（低酸素、虚血、脳出血、外傷、感染による瘢痕脳回などの脳構造異常）が挙げられる。画像所

見上、無脳回は水頭症に伴う脳室拡大による脳溝の消失との鑑別、異所性灰白質は白質病変を主体とする変

性疾患や結節性硬化症の脳室壁在結節との鑑別、多小脳回・裂脳症は出産時や以後の循環障害による萎縮

性脳回の集合との鑑別、孔脳症は後天的な脳出血や外傷後の脳欠損などとの鑑別が必要である。 

 

検索式・参考にした二次資料 

PubMed 検索：2020 年 11 月 1 日 

((“Neuronal migration disorders” OR "lissencephaly" OR "heterotopia" OR "polymicrogyria" OR 

"schizencephaly" OR "porencephaly" OR "Miller-Dieker syndrome") AND “differential diagnosis”) Filters: 

English; Japanese 

#1 (“Neuronal migration disorders” OR "lissencephaly" OR "heterotopia" OR "polymicrogyria" OR 

"schizencephaly" OR "porencephaly" OR "Miller-Dieker syndrome") AND “differential diagnosis” 361
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件 

#2 Filters: English; Japanese 314 件 

医中誌検索：2020 年 11 月 1 日 

#1 (神経細胞移動異常症 or 滑脳症 or 異所性灰白質 or 多小脳回 or 裂脳症 or 孔脳症 or ミラー・ディ

ーカー症候群 or Miller-Dieker 症候群)  1,854 件 

#2 (鑑別診断/TH or 鑑別診断/AL) 168,948 件 

#3 #1 and #2 71 件 

 

 

２．検査 

Q3：神経細胞移動異常症における脳波検査の意義はなにか？ 

 

神経細胞移動異常症ではてんかん発作の併発頻度が高いために脳波検査が必要である。（グレード A） 

 

【解説】 

神経細胞移動異常症ではてんかん発作の併発頻度が高い。外性器低形成を伴う X 連鎖性滑脳症では

100%[37]、古典型滑脳症では 90%以上[7]、皮質下帯状異所性灰白質では 93%[41]、裂脳症では 81%[52]、多小

脳回では 78%[28]、典型的な両側性脳室周囲結節状異所性灰白質では 72%[33]にてんかん発作の併発が認め

られる。古典型滑脳症では 75%の症例が生後 6 か月以前にてんかん発作を発症する。35%-85%の古典型滑脳

症の症例は点頭てんかんを示すが、脳波ではヒプスアリスミアを示さないこともある[36]。古典型滑脳症にかな

り特異的な脳波所見として、広汎性に高振幅な速波リズムが認められる[57]。皮質下帯状異所性灰白質では、

多焦点性、全般性のてんかん性異常波が認められるが、ヒプスアリスミアは 10%程度と少ない[41]。裂脳症 9 例

の解析では裂脳症の部位に一致して焦点性のてんかん性異常波が認められた[51]。てんかんを併発した多小

脳回 87 例の解析では、てんかん発作の発症は平均 6 歳、中央値 3 歳（新生児〜37 歳）で、64.6%が焦点てん

かん、23.0%が焦点てんかんと全般てんかんの混在、6.9%が全般てんかん、5.7%が局在不明を示した[23]。36

例の片側性多小脳回と 15 例の片側性 closed-lip 裂脳症を比較した報告では、てんかん発作の併発はそれぞ

れ 28 例(77.7%)、7 例(46.6%)で、てんかん性スパズムの併発は両者ともみられず、発作間欠期脳波はともに焦

点起始で、発作消失はそれぞれ 23 例(82%)、5 例(71.4%)であった[39]。また、同報告では、てんかん発作を有

する片側性多小脳回 28 例中 21 例(75%)に陰性ミオクローヌスを伴う非定型欠神発作を認め、21 例全例が覚醒

時脳波で非対称性両側性棘波を呈し、睡眠時には突発波の頻度が増加し、9 例で徐波睡眠期持続性棘徐波

が認められた[39]。同じ著者らはその後 66 例の片側性多小脳回を報告し、5３例(80%)にてんかんを併発し、焦

点性運動発作を全例に、二次性全般化発作を 25 例に認め、発作間欠期には焦点性棘波を全例に、両側性の

異常波を 11 例(20%)に認めた。53 例中43 例の脳波変化では、29 例(67%)が徐波睡眠時に 80%以上の棘徐波を

示し、14 例(33%)は徐波睡眠時に 80%未満の棘徐波を示した[22]。通常の頭皮脳波、特に乳幼児の大脳皮質形

成異常の発作時脳波は、てんかん外科手術の成績とは相関しない[44,50,56]。ステレオ脳波を用いた脳室周

囲結節状異所性灰白質 8 例の評価では、てんかん焦点が異所性灰白質、新皮質、海馬とさまざまで、てんか

ん外科手術のための焦点同定には侵襲的脳波記録が必要とされている[34]。 

 

検索式・参考にした二次資料 

PubMed 検索：2020 年 11 月 3 日 
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(“Neuronal migration disorders” AND EEG) Filters: English; Japanese 

#1 (“Neuronal migration disorders” OR "lissencephaly" OR "heterotopia" OR "polymicrogyria" OR 

"schizencephaly" OR "porencephaly" OR "Miller-Dieker syndrome") AND EEG ５49 件 

#2 Filters: English; Japanese 509 件 

 

医中誌検索：2020 年 11 月 1 日 

#1 神経細胞移動異常症 or 滑脳症 or 異所性灰白質 or 多小脳回 or 裂脳症 or 孔脳症 or ミラー・ディ

ーカー症候群 or Miller-Dieker 症候群  1854 件 

#2 (脳波/TH or 脳波/AL) 58,109 件 

#1 and #2 162 件 

 

 

３．治療 

Q4：神経細胞移動異常症のてんかん発作での選択薬はなにか？ 

 

発作型に応じ薬剤を選択することが勧められる。（グレード C） 

 

【解説】 

神経細胞移動異常症のてんかん発作は難治性であることが多く[55]、薬剤の有効性については、多くは症例

報告もしくはケースシリーズ研究に限られる。Cieuta らは、脳形成異常の分布により分類し、広汎性もしくは両

側性（無脳回-厚脳回、広汎性の帯状異所性灰白質、両側性傍シルビウス裂もしくは頭頂後頭多小脳回）では、

焦点起始発作の発作抑制がもっとも得られやすく、てんかん性スパズムは抑制されることもあり、全般起始発作

がもっとも難治であり、それと対照的に片側性の脳形成異常（限局性皮質異形成、片側巨脳症）では、てんかん

性スパズムは抗てんかん薬に反応するが、焦点起始発作はより難治であると述べている[53]。Saito らは、両側

性脳形成異常の小児 23 例を解析し、強直発作と不規則なピクつき(erratic twitching)にはフェノバルビタール、

ゾニサミド、臭化カリウムが有効であり、てんかん性スパズムには副腎皮質刺激ホルモン(ACTH)療法が有効で

あることを報告している[31]。Caraballo らは、片側性の多少脳回に徐波睡眠期持続性棘徐波を示す陰性ミオク

ローヌスが多く、発症前にカルバマゼピンが 6 例、オクスカルバゼピンが 2 例で使用されていたことから、薬剤

選択に注意を促している[39]。同じ著者らは、その後片側性多小脳回 66 例中 53 例のてんかん併発例を解析

し、抗てんかん薬はバルプロ酸 32 例、ラモトリギン 14 例、トピラマート 14 例、カルバマゼピン 13 例、オクスカ

ルバゼピン 1２例、フェノバルビタール 12 例、プリミドン 8 例、クロナゼパム 6 例、レベチラセタム 5 例などが投

与され、エトスクシミド、クロバザム、スルチアム、バルプロ酸、レベチラセタム、コルチコステロイド、ケトン食療

法の有効性を報告している[22]。Coppora らは 3 歳から 43 歳まで（平均 15 歳）の焦点性もしくは全般性発作が

月2 回以上ある神経細胞移動異常症69 例に対するルフィナミドの効果を検討した。43 例(62%)は発作が 50%以

上減少し、2 例(3%)は発作が消失し、18 例(26%)は発作が変化なく、6 例(8.7%)は発作が悪化したと報告している

[20]。 

 

検索式・参考にした二次資料 

PubMed 検索：2019 年 12 月 2 日 

((“Neuronal migration disorders” OR "lissencephaly" OR "heterotopia" OR "polymicrogyria" OR 
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"schizencephaly" OR "porencephaly" OR "Miller-Dieker syndrome") AND (therapy OR "Antiepileptic drug" OR 

anticonvulsant))  Filters: English; Japanese 

#1 (“Neuronal migration disorders” OR "lissencephaly" OR "heterotopia" OR "polymicrogyria" OR 

"schizencephaly" OR "porencephaly" OR "Miller-Dieker syndrome") AND (therapy OR "Antiepileptic drug" OR 

anticonvulsant) 904 件 

#2 Filters: English; Japanese 809 件 

医中誌検索：2020 年 11 月 6 日 

#1 神経細胞移動異常症 or 滑脳症 or 異所性灰白質 or 多小脳回 or 裂脳症 or 孔脳症 or ミラー・ディ

ーカー症候群 or Miller-Dieker 症候群  1854 件 

#2 抗けいれん剤 or 抗てんかん薬 43,359 件 

#1 and #2 94 件 

 

 

Q5：神経細胞移動異常症における外科治療の適応はなにか？ 

 

難治性のてんかん発作併発例ではてんかん外科手術が勧められる。（グレード B）ただし、古典型滑脳症と皮

質下帯状異所性灰白質では焦点切除術の効果は限定的である。（グレードＣ） 

 

【解説】 

神経細胞移動異常症は、難治性のてんかん発作の併発が多く、てんかん外科手術を行った症例が多数報告さ

れている。1971 年から 2000 年までの限局性皮質異形成(FCD)を含む大脳皮質形成異常に対する手術成績の

発表論文のまとめでは、術後1 年の発作消失患者割合は 45%（FCDのみもしくは FCD が主体の症例では 40%)

で、術後 2 年では 43%（ＦＣＤでは 39%)であった[43]。また、１年後、２年後の発作消失率を手術年齢で比較する

と、１歳未満では 56%, 57%、1 歳から 16 歳では 45%, 40%、17 歳以上では 30%, 36%と、手術時の年齢が若いほど

発作消失率は高いが、発作経過期間が異なり単純な比較はできない[43]。Saito らは、両側性脳形成異常の失

立発作に対する脳梁離断術の有効性を報告している[31]。古典型滑脳症と皮質下帯状異所性灰白質に対する

てんかん外科手術は報告が少なく症例報告が散見されるのみである。Kamida らは West 症候群を伴う古典型

滑脳症(グレード３後頭優位）の 11 か月女児に完全脳梁離断術を行い、発作頻度が減少したと報告している

[35]。Bernasconi らは難治性の焦点起始発作を伴う皮質下帯状異所性灰白質 8 例に対し、2 例に軟膜下多切

術、1 例に前頭の病変切除、5 例に海馬扁桃体を含む側頭葉切除、1 例に前方脳梁離断の追加術を行った。5

例は有意な改善を得られず、皮質下帯状異所性灰白質ではてんかん焦点が比較的局在している場合でも焦

点切除を支持しないと結論している[42]。Franco らは 2 例の皮質下帯状異所性灰白質に視床前核の深部刺激

を行い、1例で発作頻度の減少、もう１例で一時的な発作の消失後に術前と同様の発作頻度への回帰を報告し

ている[19]。脳室周囲結節状異所性灰白質のメタアナリシスでは、ステレオ脳波ガイド下のラジオ波凝固療法

は 38%の患者で発作が消失し、81%の患者が有効であり、外科手術の場合の第一選択として勧められている

[3,13,27]。国内では未承認だが、埋め込み型の脳刺激装置「ＲＮＳシステム」(NeuroPace)を 8 例の脳室周囲結

節状異所性灰白質に使用し、平均 85.7%発作が減少し、7 例は 50%以上の発作減少、うち 2 例は発作消失効果

が得られている[6]。多少脳回は他の神経細胞移動異常症と比較して原因や部位が多様で、発作原性も患者

毎に異なる。MRI による病変局在だけではなく、ステレオ脳波による発作焦点の確認が勧められている[8,15]。

トロント小児病院で行われた 12 例の多小脳回に対する手術成績（切除術7例、機能的半球離断術5例）では、
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完全切除もしくは離断を行った 7 例中 6 例(86%)、部分切除を行った 5 例中 3 例(60%)で発作消失が得られた

[9]。多小脳回の範囲はてんかん外科手術の可能性を狭めることにはならない[18]。半球性の多小脳回で、特

に対側の片麻痺がある場合は半球離断術が勧められる[8]。Cossu らは MRI で多小脳回と診断された 64 例を

非手術群４０例、手術群 24 例に分けて検討した。発作消失はそれぞれ 8 例(20%)、18 例(66.7%)、抗てんかん薬

の中止は 1 例(2.5%)、6 例(25%)で、ともに有意差を認め、適切に選択された多小脳回に関連する難治てんかん

では薬物療法よりもてんかん外科手術に優位性があることを示唆した[16]。 

 

PubMed 検索：2020 年 11 月 6 日 

((“Neuronal migration disorders” OR "lissencephaly" OR "heterotopia" OR "polymicrogyria" OR 

"schizencephaly" OR "porencephaly" OR "Miller-Dieker syndrome") AND (surgery OR "vagal nerve 

stimulation")) Filters: English; Japanese 

#1 (“Neuronal migration disorders” OR "lissencephaly" OR "heterotopia" OR "polymicrogyria" OR 

"schizencephaly" OR "porencephaly" OR "Miller-Dieker syndrome") AND (surgery OR "vagal nerve stimulation")

 943 件 

#2 Filters: English; Japanese 846 件 

医中誌検索：2020 年 11 月 6 日 

#1 神経細胞移動異常症 or 滑脳症 or 異所性灰白質 or 多小脳回 or 裂脳症 or 孔脳症 or ミラー・ディ

ーカー症候群 or Miller-Dieker 症候群  1854 件 

#2 外科手術 or 外科治療 2,170,676 件 

#1 and #2 151 件 

 

 

6．その他 

Q6：神経細胞移動異常症における遺伝相談をどのように行うか？ 

 

頭部画像所見と臨床所見に基づいて病型分類を行い，遺伝要因が疑われる場合は原因遺伝子の検索結果を

基に遺伝相談を行う。（グレード B） 

 

【解説】 

 神経細胞移動異常症は先天的な異常であり、遺伝相談を求められることが多い。まず、遺伝子やゲノムの異

常に起因する genetic と、家系内の遺伝を意味する inherit との違いを理解する必要がある。神経細胞移動異常

症の原因は病型によってさまざまであり、古典型滑脳症は遺伝性 genetic だが、多小脳回ではサイトメガロウイ

ルスの胎内感染など環境要因の頻度も高い。まずは、頭部ＭＲＩ画像で、病型を正確に診断することが求めら

れる。遺伝性 genetic か環境要因かを考える画像上の特徴は，形成異常の左右対称性である。遺伝子変異に

よる脳形成異常では，多くが左右対称性の病変を生じる。その一方、サイトメガロウイルスや脳血管障害などの

環境要因では両側性であっても、病変の分布と程度は左右非対称であることが多い。ただし，染色体異常

(22q11.2 欠失，1p36.3 欠失など）や一部の遺伝子変異（TUBA1A, TUBA8, TUBB2B, TUBB3, COL4A1, 

COL4A2 など）では、非対称性病変を呈するので、非対称性であっても遺伝性 genetic を否定できない。 

 古典型滑脳症 811 例の遺伝子解析では 81%に変異を同定し、内訳は LIS1 40%, DCX 23%, TUBA1A 5%, ARX 

4%, DYNC1H1 3%で、他 12 遺伝子は 1%以下の同定率であった[11]。グレード１の無脳回に顔貌異常や内臓奇
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形を伴う典型的な Miller-Dieker 症候群は、LIS1 から YWHAE までが欠失した隣接遺伝子症候群であり、FISH

で LIS1 の欠失が同定される[40]。他の奇形徴候を伴わない古典型滑脳症では、LIS1 欠失の FISH 同定率は

40%で、Sanger 法による LIS1 変異例が 20%、DCX 変異例が 10%である[29]。FISH や Sanger 法で変異を同定で

きない場合でも MLPA 法で、52 例中 18 例(35%)に LIS1 遺伝子内欠失もしくは重複変異、9 例(17%)に DCX 遺

伝子内欠失もしくは重複変異が同定される[30]。古典型滑脳症は、頭部画像所見と臨床所見で原因遺伝子の

推定が可能である。LIS1 変異は後頭優位の病変をきたし、DCX 変異は前頭優位の病変をきたす[40]。脳全体

が厚脳回で脳梁欠損がなく、小脳低形成を伴う場合は RELN 変異が疑われる。後頭優位の古典型滑脳症もし

くは単純脳回で脳梁欠損、基底核異常を伴い、脳幹・小脳が正常な場合は ARX 変異が疑われ、生後 24 時間

以内に痙攣をきたし、外性器異常（46,XY で女性型もしくは小陰茎、精巣低形成）を伴う場合は ARX 変異が原

因である[37]。また、古典型滑脳症に脳梁欠損、橋小脳低形成、小頭症を伴う場合は TUBA1A 変異の頻度が

高い。DCX と ARX は X 連鎖性、RELN は常染色体劣性遺伝であり、より慎重な遺伝相談が求められる。 

 脳室周囲結節状異所性灰白質は、FLNA のほかに数多くの単一遺伝子異常とコピー数変化(copy number 

variations)が報告されている[1,4]。脳室周囲結節状異所性灰白質は、単独で存在する場合と、他の先天異常

症候群に併発する場合がある。X 連鎖性の家族性脳室周囲結節状異所性灰白質は FLNA 変異が原因である

[33]。両側性の典型的な脳室周囲結節状異所性灰白質では FLNA 変異が 26%を占める。脳室周囲結節状異

所性灰白質に Ehlers-Danlos 症候群を併発する場合も FLNA 変異が疑われる。FLNA は X 連鎖性であり、男

性は胎内致死と考えられ女性優位であるが、7%は男性患者であり、男性で必ずしも重度の神経症状を示すわ

けではないことに留意が必要である。 

 多小脳回の原因は、遺伝要因と環境要因のどちらかが考えられる。多小脳回の原因は先天性サイトメガロウ

イルス感染症が 12-30%と考えられており[1]、大脳白質の異常を伴う場合はさらにサイトメガロウイルスの胎内感

染の可能性が高くなる[17,38]。トキソプラズマ、梅毒、帯状疱疹ウイルス、ジカウィルスの胎内感染も多小脳回

の原因として報告され[5]、双胎も多小脳回のリスク因子となる[12]。多小脳回の原因遺伝子は多数報告されて

いるが、原因遺伝子が同定される割合は 20%程度である[1]。奇形徴候、多発性の先天異常、巨脳症、白質異

常のない小頭症の併発は、多小脳回が遺伝性であることを示唆する。巨脳症と多小脳回の併発は、mTOR 経

路の PIK3R2, PIK3CA などの変異が疑われる[2,26]。多小脳回に重度の白質脳症と顔貌異常、肝腫大、著明な

低緊張を伴う場合は、ペルオキシソーム病を疑い、極長鎖脂肪酸の検査を優先して行う[49]。 

 敷石様皮質異形成は、国内では福山型先天性筋ジストロフィーの比率が高い。福山型先天性筋ジストロフィ

ーは常染色体劣性遺伝であり、次子の再発率は 25%である[46]。その他の敷石様皮質異形成(Walker-Warburg

症候群、筋・眼・脳病、等）も現時点では全て常染色体劣性遺伝である[14]。 

 孔脳症と裂脳症の原因は、遺伝要因と環境要因に分かれるが、遺伝要因として判明している COL4A1, 

COL4A２でも血管病変による非対称性の破壊性変化を呈し、画像による両者の区別は困難である[10,21,25]。

孔脳症では 61 例中 10 例(16%)に、裂脳症では 10 例中 5 例(50%))に COL4A1 変異が見出される[21]。 

 脳形成異常の分子遺伝学的知見は急速に進歩しており，最新の情報を得ることが重要である。 

 

PubMed 検索：2020 年 11 月 7 日 

(“Neuronal migration disorders” OR "lissencephaly" OR "heterotopia" OR "polymicrogyria" OR "schizencephaly" 

OR "porencephaly" OR "Miller-Dieker syndrome") AND "genetic counseling" Filters: English; Japanese 

#1 (“Neuronal migration disorders” OR "lissencephaly" OR "heterotopia" OR "polymicrogyria" OR 

"schizencephaly" OR "porencephaly" OR "Miller-Dieker syndrome") AND "genetic counseling" 90件 

#2 Filters: English; Japanese 85 件 
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医中誌検索：2020 年 11 月 7 日 

#1 神経細胞移動異常症 or 滑脳症 or 異所性灰白質 or 多小脳回 or 裂脳症 or 孔脳症 or ミラー・ディ

ーカー症候群 or Miller-Dieker 症候群  1854 件 

#2 (遺伝相談/TH or 遺伝相談/AL) 8341 件 

#1 and #2 21 件 

 

 

【Website】 

神経細胞移動症（指定難病 138）；難病情報センターhttp://www.nanbyou.or.jp/entry/4397 （2020/11/04 アク

セス） 
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