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3y9m

・放線冠白質のT2高信号増 *SS･後方CSが強い→後角拡大
・その外側白質の容量低下

4yまで経管栄養依存
8y 非実用性歩行で以後退行
*固定的足底屈の術後踵歩き
重度ID *4-5歳まで不機嫌が強いが、
以後は人なつっこい

Costello syndrome

1y1m

6m Costello症候群 10yからいざり 2歳代の発達年齢

・放線冠白質のT2高信号増
・その外側白質の容量低下

macrocerebellum

室頂高位

内包前脚線維
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前者

1y1m
後者

3y9m

より重度

Sotos症候群
（臨床診断）

2y9m

・CRのT2高信号と萎縮
・その側方白質の萎縮
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FOXG1

8m

・放線冠白質のT2高信号増
・その外側白質の容量低下

inferior fronto-occipital fasciculus(IFOF)

内包前脚線維
前頭部皮質
異形成

巨大視床

8m

1y5m

1y9m

4y5m
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8m 1y5m 1y9m 4y5m

8m 1y5m 1y9m 4y5m

7

8



5

FOXG1 横地分類A1

11m

IFOF

内包前脚線維 前頭部皮質
異形成

・放線冠白質のT2高信号増
・その外側白質の容量低下

巨大視床

11m

2y0m

3y3m

FOXG1
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後方：IFOFより外側の白質

前方：脳回異形成下の白質障害

*巨大視床

2y0m
後者

1y9m 前者

3y3m

4y5m

後者

前者

後者前者
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Rett症候群
1y7m

CRのT2高信号と萎縮
その外側白質の萎縮

1y3m PNPT1変異

2y11m

1y3m

2y11m1y3m
横地分類A2
視覚が弱い

後方優位の白質病変

13

14



8

KCNC1変異

1y3m

4y2m

1y3m

CRのT2高信号は軽度

13y8m

Lesch-Nyhan syndrome

横地分類C2

・放線冠白質のT2高信号増と血管周囲腔の拡大 ・その外側白質の容量低下 *中央部も

血管周囲腔
の拡大
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6m

Lesch-Nyhan syndrome

・放線冠白質のT2高信号増 ・その外側白質の容量低下 *中央部の脳回に届く髄鞘化あり

Pallister-Killian症候群

1y7m

独歩2y7m 最重度知的障害

・CRのT2高信号あり ・その側方白質の低形成
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染色体異常

c1y8m

座位保持9歳
最重度ID・CRのT2高信号あり

前方CRが強い
・その側方白質の低形成

染色体異常

2y10m

横地分類A2
経管依存あり

室頂高位

CRのT2高信号あり

前頭部脳回形成
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18 trisomy

・CRのT2高信号あり 前頭低形成強い
・その側方白質の低形成

座位 2y5m
最重度ID

mega cisterna magna
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多発奇形

14d

1y1m

いざり 4y4m 最重度ID

前頭部脳回異形成 白質低形成は前頭部に強い

・CR･CnのT2高信号 ・その側方白質の萎縮 *前頭部はT2高信号

小脳回異形成

室頂高位

14d

1y1m

14d 1y1m
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4m

4y5m

独歩 5y4m
最重度ID

小頭症

前頭脳回異形成

CRのT2高信号なし
CR外側部低形成

4m

4y5m

室頂高位
macrocerebellum
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4m

4y5m
IFOF

2y0m

2y11m

3y10m

9y1m

27y8m

SENDA
(static encephalopathy of 

childhood with 
neurodegeneration in 

adulthood）

髄鞘化遅延
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2y0m 2y11m 3y10m 9y1m 27y8m

CRのT2高信号あり 右に強い

20y8mSENDA

右が悪い

CRのT2高信号あり
その側方白質の萎縮
Eye of tiger ?
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1y6m

9m

1y6m9m
1y6m9m

Micro症候群 横地分類B1 盲
分離運動制限あり

内包前脚線維

SS-後方CR･前方CR･上方CRのT2高信号増
その側方の白質萎縮の進行

前頭部脳回異形成

9m

9m

1y6m

1y6m
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5w

Micro症候群 妹 

横地分類B1 盲  分離運動制限あり

9m
兄

前頭部脳回異形成 CRのT2高信号はなし

4m

1y6m

4y3m

RHOBTB2変異

8y7m 急性脳症

3m痙攣重積

急性発症前から白質病変の左右差ありCRのT2高信号 その外側白質のT2低形成
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8y8m（発症後20d）

4m

1y6m 4y3m 8y8m

4m

1y6m 4y3m
8y8m
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4m

1y6m

4y3m

8y8m

11y0m

16y2m

31y0m

脳性麻痺型 遺伝性痙性対麻痺

つたい歩き 1y0m
中等度ID

上方CRとその側方T2高信号が強い
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3y0m

4y1m

9y11m

11y6m

白質変性症

脳性麻痺型 遺伝性痙性対麻痺

4y1m 9y11m 11y6m3y0m 14y11m
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4y1m 9y11m 11y6m3y0m 14y11m

41


	スライド 1: 3y9m
	スライド 2
	スライド 3
	スライド 4: 2y9m
	スライド 5
	スライド 6
	スライド 7
	スライド 8
	スライド 9
	スライド 10
	スライド 11
	スライド 12
	スライド 13: 1y7m
	スライド 14
	スライド 15
	スライド 16: 13y8m
	スライド 17
	スライド 18
	スライド 19: c1y8m
	スライド 20: 2y10m
	スライド 21
	スライド 22
	スライド 23
	スライド 24
	スライド 25: 4m
	スライド 26
	スライド 27
	スライド 28: 2y11m
	スライド 29
	スライド 30: 20y8m
	スライド 31: 1y6m
	スライド 32
	スライド 33
	スライド 34
	スライド 35
	スライド 36
	スライド 37
	スライド 38
	スライド 39
	スライド 40
	スライド 41

