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研究要旨 

MR スペクトロスコピー（MRS）は非侵襲的な脳代謝測定を可能とする。中枢神経系を構成する神経細

胞（NAA）、アストログリア（mIns）、オリゴデンドロサイト・ミエリン（Cho）ごとに代謝マーカーが存

在し、白質ジストロフィーの病態を推測しうる。髄鞘形成不全性白質ジストロフィー（hypomyelination 
leukodystrophy; HLD）では Cho 低値と NAA 高値～正常、脱髄性白質ジストロフィー（demyelinating 
leukodystrophy; DLD）では Cho 高値と NAA 低値が観察される。髄鞘浮腫性白質ジストロフィー

（intramyelinic leukodystrophy; iMLD）に関しては MRS の情報が乏しく、特に髄鞘マーカーである Cho が

高低どちらを呈するのか未解決である。今回 iMLD の代用疾患である CLCN2 関連白質ジストロフィー

の MRS 解析を実施し、Cho 低値を初めて報告した。 
 
 
Ａ．研究目的 

MR スペクトロスコピー（MRS）は非侵襲的な

脳代謝測定を可能とする。中枢神経系を構成す

る神経細胞（N-acetyl aspartate; NAA）、アストロ

グリア（myo-Inositol; mIns）、オリゴデンドロサ

イト・ミエリン（Choline; Cho）ごとに代謝マー

カーが存在し、白質ジストロフィーの病態を推

測しうる。髄鞘形成不全性白質ジストロフィー

（hypomyelination leukodystrophy; HLD）では

Cho 低値と NAA 高値から正常、脱髄性白質ジ

ストロフィー（demyelinating leukodystrophy; 

DLD）ではCho高値とNAA低値が観察される。

髄鞘浮腫性白質ジストロフィー（intramyelinic 

leukodystrophy; iMLD）の MRS データは乏しく

代表疾患である CLCN2 の検討を行った。 

Ｂ．研究方法 

患者は 10 歳代から頭痛、めまい、夜間の霞目を

主訴とする 20 歳代女性で、頭部 MRI にて内包後

脚、大脳脚、中小脳脚などに拡散脳底化を認めた。

特徴的な雅俗所見から CLCN2 関連白質ジストロ

フィーを疑い、遺伝子診断で確定した。MRS は

MRI では異常の明らかでない半卵円中心で実施

（PRESS; TR/TE=5,000/30 msec）し、LCModel を

用いて定量解析した。  

 
Ｃ．研究結果 
MRS の解析結果は、 

Cho = 1.14 mM (age-matched control, 1.57 ± 0.11 

mM [mean ± SD]), NAA = 7.60 mM (age-matched 

control, 9.3 ± 0.2 mM), mIns 4.62 m (age-matched 

control, 4.1 ± 0.4 mM), Creatine (Cr) 4.64 mM 

(age-matched control, 4.6± 0.6 mM)であり、Cho, 

NAA の低値が観察された。Cr, mIns は正常範囲で

あった。左右白質における複数回の MRS 検査で

同様の結果を得た。 

 
Ｄ．考察 
MRS は非侵襲的に脳代謝を計測し、病態特有のパ

ターンを示す。iMLD では HLD 同様 Cho 低値を

呈することが明らかとなった。iMLD, HLD, DLD
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ともに MRI T2 強調画像では白質の高信号を呈す

るため、MRS を同時に実施することで未診断の白

質ジストロフィーの病態を推定することが可能

となる。 

 
 
E. 結論 
白質ジストロフィーに MRS を実施することで白

質病態に迫ることが可能となることが示された。 
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