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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症例を検討し、
遺伝性疾患と後天性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。ただ、疾患の中には、臨床経過から
後天性疾患が疑われながら、遺伝性疾患の
場合もあり、今回 SENDA/BPAN の症例に
ついて考察を加えた。 
 
Ｂ．研究方法 
頭部 MRI の解析を行い、WDR45遺伝子

の解析は、班会議の班員の所属施設である
自治医科大学小児科に依頼した。 

 
（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 
 運動機能が小児期には保たれ、30歳から
急速に運動症状が進行し、２年間でほぼ寝
たきりの状態になった症例に対して、後天

性疾患の診断目的で、頭部 MRI を施行した
ところ、両側淡蒼球にT1強調像で高信号、
T2強調像で低信号、黒質に T1 強調像で線
状低信号域を認めた。画像的に、脳内鉄沈着
を伴う神経変性疾患である SENDA/BPAN
が疑われたため、WDR45 遺伝子の Exon3-
12 を直接シークエンス法で解析した結果、
WDR45 遺伝子のスプライシング部位の変
異(c.830+1G>C, c.827+1G>C))を認めた。 
 
Ｄ．考察 
SENDA/BPANは、脳内鉄沈着を伴う神経
変性疾患の一つであり、オートファジーに
関与する WDR45 遺伝子異常による生じる
疾患である。遺伝性の疾患であるものの、小
児期の運動機能はある程度保たれており、
成人期になり急速に進行するジストニア、
パーキンソニズム、認知症を認める。 
本症例の場合、家族歴もなく、歩行も可能
で、30 歳になり急速に運動症状が進行し、
病歴上は後天性疾患の合併の可能性が考え
られたが、遺伝子解析の結果、遺伝性疾患で
あることがわかった。SENDA/BPAN は、
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このように特徴的な臨床経過をたどる疾患
である。原因遺伝子は、オートファジーに関
与するWDR45 遺伝子である。頭部 MRI 画
像では、黒質と淡蒼球に鉄沈着の所見とし
て T1 強調像で高信号、T2 強調像で低信号
を呈し、黒質では、T1 強調像で中心の線状
低信号を伴うのが特徴的な所見であり、頭
部 MRI の画像解析が診断に有用である。 
 
Ｅ．結論 
SENDA/BPAN は極めて稀な疾患であり
特異な臨床経過を特徴とする。家族歴がな
く、病歴上、後天性疾患が疑われる症例の中
にも遺伝性疾患が存在する可能性があり、
注意が必要である。 
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