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小児神経学における今日的キーワード

多 田 博 史

小児神経学は近年、大きな発展を遂げてい

る。これには新しい疾患概念の提唱、新たな

疾患分類、分子生物学の導入、画像診断の進

歩などに負うところが大きい。これに伴い用

語についても多くの新しい言棄が加えられた

り、変更されたりしてきた。今回、著者の加

わってい る３学会の機関誌である「脳と発達」

（日本小 児神経学会）、「てんかん研究」（日

本てんかん学会）、「脳波と筋電図」（日本脳

波・筋電図学会）の３誌の３年分のキーワー

ドから最近使用され始めたと考え られた用語

を抽出した。それらについて以下 のような分

類にまとめてみた。

①新しい疾病概念の提唱による新語

②新しい疾患カテゴリーの提唱による新語

③用語の変更による新語

④細分類による新語

⑤細分化による新語

⑥新しい検査法による新語

⑦新しい治療法による新語

⑧新しい病因の発見による新語

⑨基礎医学の新しい知見に基づく新語

①については最も多数抽出できた。小児神

経学の進歩のかなりの部分が新しい疾患概念

の提唱によることがよく理解できた。これら

は更に（表１）のように，けいれん性疾患，
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表１ ①新しい疾病概念の提唱による新語

け い れん 性 疾 患
光 過 敏 性て ん か ん．Ｄｏｏｓｅ症候 群 ． 良 性 乳 児 部 分
発 作て ん か ん ．早 期？Ｌ児 てん か ん 性 脳 症 ．Ｌａｎｄａｕ－
Ｋｉｅｆｆｎｅｒ症 候８１ ．Ｒａｓ．ＵＳｓｅｎ症 候 群 ． 乳児 重 症 ミ オ
クロ ニ ー て ん かん ． 軽 症下 痢に 伴う 良 性け い れ ん
テ オ フ ィリ ン 閔 連け い れ ん．

中 枢 神 経形 成 異 常
局 在 性 大 脳皮 質 形 成異 常 症 ．片 側巨 脳 症 ．ｄｏｕｂｌｅ
ｃｏｒｔｅｘ ｓｖｎｄｒｏｉｅ．ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｂｉｌａｔｅｒａｌ ｐｅｒｉ－

ｓｙ１Ｖｉａｎ ｓｙｎｄｒｏＢｅ．先 天 性 中 枢 性肺 胞 低 換 気 症 候 群

ｃ．先 天 性 異常
胎 児 性 ア ルコ ー ル 症候 群 ．胎 児性 タ バ コ 症 候 群 ．
Ｒｅｔｔ症 候群 ．Ａｎｇｅ１●ａｎ症 候 群 ．Ｓ●ｉｔｈ－Ｍａｇｅｎｉｓ症 候
群 ． 詑 弱Ｘ症候 群 ．

ｄ

ｅ

ｆ

代 謝 一変性 疾 患
無 痛 無 汗 症 ．Ｌｅｉｇｈｉａ症 ． 歯 状核 赤 核 淡 蒼 球 ル イ 体
ｇｉｔｉ 症（ＤＲＰＬＡ）．ＨＥＲＲＦ．ＭＥＬＡＳ．ｉｎｆａｎｔｉｌｅ ｂｉ－
Ｕｔｅｒａ１ ｓｔｒｉａｔａＩ ｎｅｃｒｏｓｉｓ

循

脳

知

竿

ｍ．ＰＳ

室 周

害

囲 白 質 軟 化 症 ． 小 児 交 互 性 片 麻 婢 ．

的 －ｍ 動 障 害

習 障 害 ｔＬＤ） 行 為 障 害 ．

疾患、その他に分類できた。中では乳幼児期

がけいれんを来しやすい、すなわちけいれん

閣値の最も低い時期であることを反映してけ

いれん性疾患が最も多かった。多くはてんか

んであったが最後の２つの概念は例外であり、

また、日本で提唱された概念で、国内におい

ては確立されている。

新しい疾患カテゴリー（表２）としては最

初の３つは細胞小器官の名称が用いられ、そ

れぞれの小器官の異常に基づく疾患がまとめ

られている。それぞれ小器官の機能を反映し

て、その機能異常として特有の症状を呈する。

ライソソームが細胞内の物質消化に関与して

いることを反映し、ライソソーム病では異常

な物質蓄積により症状を呈する。その多くは
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遺伝病であり原因遺伝子のＣＤＮＡが得られてい

る。

表２ ②新しい疾患カテゴリー

ａ．ミ ト コ ン ド リ ア 病

ｂ．ペ ル オ キ シ ソ ー ム 病

ｃ．ラ イ ソ ソ ー ム 病

ｄ，ト リ プ レ ッ ト リ ピ ー ト 伸 張 病

ミトコンドリアは元々は細胞に寄生した微

生物と考えられている。そのため独自の遺伝

子を持っている。細胞内のエネルギー工場と

してなくてはならない存在となっており，そ

の機能障害はエネルギー依存の高い部位の機

能障害として症状を現す。すなわち多くのミ

トコンドリア病では筋肉，脳，心臓，眼底な

どの症状を来す。分類は臨床病型によるもの

と生化学的なものがある。両者は関連しあっ

ており，例えばＭＥＬＡＳでは多くが複合体Ｉの欠

損を伴っている。分子生物学的にも解明が進

んでおり，日本の小児神経学の貢献の大きい

分野である。すなわち ＭＥＬＡＳではミトコンド

リアＤＮＡ３，２４２（Ａ→Ｇ）， ３，２７１（Ｔ→Ｃ）， ＭＥＲＲＦ

では８，０４４（Ａ→Ｇ）の各点変異が発見された。

ペルオキシソーム病ではこの器官の極長鎖

脂肪酸を代謝する役割を反映して極長鎖脂肪

酸の蓄積をきたす。これにより特徴的な顔貌，

肝，腎，脳（主に大脳白質）などの病変を来

す。最も典型的にはＺｅｌｌｗｅｇｅｒ症候群に この

特徴が色濃く現れている。この病気では生れ

つきペルオキシソームが欠損しており，ベル

オキシソーム病の概念の形成の端緒となった

疾患として極めて重要である。

トリプレットリピート伸張病という概念も

最近の重要なトピックスの１つである（表

３）。ヒトの遺伝子の中には３つの塩基の組

合せが反復する領域が多く見られる。反復の

回数は個人差が大きいが，この反復の回数が

異常に増加することによってもたらされる病
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表３ トリプレットリピート伸長病

① 脆弱Ｘ 症ｍ 群Ａ

② 脆弱Ｘ 症 候群Ｅ

③ 筋緊 張性ジ スト ロ フィ ー
④ 脊髄 小脳 失調症Ｉ 型
⑤ 球脊 髄性筋 萎縮 症（Ｋｅｎｎｅｄｙ病 ）
⑥Ｈｕｎｔｉｎｇｔｏｎ舞踏 病

⑦Ｍａｃｈａｄｏ－Ｊｏｓｅｐｈ病 ．
⑧ 歯状 核赤 核淡蒼 球 ルイ 体 萎縮症（ ＤＲＰＬＡ）

気がトリプレットリピート伸張病である。理

由は明らかではないがすべて神経疾患である。

筋緊張性ジストロフィーを例にとって説明し

た。この病気では下の世代ほど重症化し、発

症が早くなることが知られていた。これらの

臨床的な知見がトリプレットリピートの回数

によって説明されるようになった。すなわち、

世代を重わるにしたがって責任遺伝子のトリ

プレットリピートの回数が増加することが明

らかになり、このことが重症化、早期発症と

関連していると説明可能である。

用語の変更による新語についてはてんかん

の領域での最近の発作型分類、てんかん分類

に関係したものがある。従来の Ｇｉｂｂｓの分類

では症状名、すなわち発作型の名称を疾患名

としていた（表４）。 しかし、症例によって

表 ４

乳 幼 児
小 発 作
小 発 作

Ｇｉｂｂｓの分類

けい縮発作
異型

ミ オ クロ ニー 発 作
大 発 作
精 神運 動 発 作
Ｊａｃｋｓｏｎ型 発作 な ら び に焦 点け い れ ん
視床 お よ び 視床 下 部て ん かん

ＩＬＡＥ １９８１

点 頭 発作

非 定型 欠 神
欠 神 発作
左 にＰＩじ

強 直
一間 代 発 作

ｒａ 雑 部分 発 作
部 分 発作
単 純 部分 発 作

は複数の発作型を持つ者 も少なくなく、この

点だけで も大きな間題となる。また、多くの

てんかん性疾患、症候群が提唱されたことも

この分類ではもはや対処できない。新しい国

際抗てんかん連盟の分類では症状の分類であ

る発作型分類”）（表５）と疾患の分類である

てんかん及 びてんかん症 候群 の分類２）（表

６）が互いに独立して存在している。

まず発作分類の要点を述べる。大脳皮質由

来の部分発作と深部脳由来の全般発作に分け

られる。部分発作は意識の減損のない単純部

分発作と複雑部分発作に分け られ、更に二次
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表５ てんかん発作の分類（ＩＬＡＥ，１９９８年）．

Ｉ． 部分！！ｉ点）性発作

Ａ．Ｊｌｌ純，１Ｉ！分ｉ！ｔ作（１～２分以内の持続がほとんど）

Ｉ． 運勣 ｔ作ＣＩ！ｉ点運動発什，ｊ．ｃｋｓｏｎ発作． 川転允作， その他）

２． 自立刊ｌ雌発作（上以部感覚，蒼白，発汗，紅潮，立毛，瞳孔変化，そのＩｌｋ）

３． ａ覚 髄作（身 休感覚，杖覚，咄覚性，その（Ｉｋ）

４． ｍ ｍ 作（甘謡．記憶，赳知，感悄，幻覚・錯覚性，その（Ｉｌｌ）

Ｂ． 複輸 部分北作（５分以内がほとんど）

１． ｌｌｌ純部分発作に始まＵ（Ｓｉ祉部分発作（自動疵も合む）にｌ るむの

２． ｉｔ作の起始から恋路抑害のある允作（自動疵し介む）

ｃ．ａ；分起始性強ｉｉＬ川代発作（５分以内がほとんど）

ＩＩ． 全般発作ｍ 単性，非理単性）

Ａ．欠抑北作 ｓ秒前 後）

Ｂ． ミオクローヌス発作（暁ｉｒｊ． １抄以内）

ｃ．川代苑作（ 数分，しばしばｆｆｃ延する）

Ｄ．強吐発什 ｌＯ秒前後が多いがｌ枕以内の瞬時 で転ｍ するこ とがある）

Ｅ．強吐川代 恥作（１－２分以内の符鍵がほとんど）．

Ｆ．Ｈｉ力発作（ １秒前後）

ｃ．その 他

（こ れらの 各てんかん拠ｖａ についてｌｉ．２）を参ｉｌｌｉｓｉｌたい）

性全般化する部分起始性強直間代発作が加え

られている。全般発作は表にあげた７つから

成っている。てんかんおよびてんかん症候群

局在関運性

よび症候群

１．１

表 ６

－
（熊点 性 ，

の分類では２つのｄｉｇｏｔｏｍｙが用いられている。

すなわち大脳皮質にてんかん焦点を有する局

在関連てんかんと深部脳に焦点を有する全般

てんかんに分けられる。更にはいずれか決定

できないてんかんが加えられている。更にそ

れぞれが特発性と症候性に分類される。特発

牲とは明らかな脳の器質性病変の欠くもので

症候性は脳病変を有するものである。更に潜

因性が加わっているが、これは臨床的な全体

像からは器質的な病変が存在すると考えられ

るが、各種検索から原因となる病変を見出し

得ないものをいう。このような分類により多

くのてんかん、てんかん症候群が並べられて

いるが、これによって病態の理解、経過の見

通し、治療方針の決定などに有用で、臨床的

に大変役立つようになっている。

てんかん、てんかん症候群および発作性関連疾患の分類

局 所 性． 部分 性） て んか んお

特発性（年齢に関迎して発病する。）

・中心・側頭部に仙波をｂつ良性小児てんかん

・後頭部に突発波を６つ小児てんかん

・原発性読書てんかん

１．２ 症候性

・小児の慢性逃行性持続性部分てんかん

・特異な発作誘発様態を６つてんかん

・ｍ頭葉てんかん

・前頭葉てんかん

・圖頂葉てんかん

・後頭葉てんかん

１．３ 潜因性

２． 全 般 てん か ん およ び 症候ｉｌ－

２．Ｉ 特発性（ 年齢 に関ｉｌｌｉし て 発病 す る。 年齢順 に 記

祓．．）

・良 性家 族性 新 生 児け い れん

・良 性 新生 児け い れん

・ 乳児良 性 ミ オク ロニ ー てん か ん

・小 児 欠 神 てん か ん （ピ ク ノレ プ シー）

・若 年 欠 神 てん か ん

・若 年 ミオ クロ ニ ーて ん か ん（ 衝撃 小 発作）

・党 醒時 大 発作 て ん かん

・上 記以 外の 特 発 性全 般 て んか ん

・ 特異 な 発詐 誘 発 様態 を ６ つて ん か ん

２．２ 潜因 性 あ るい は 症候 性 （ 年齢 順 ）

・ Ｗｅｓｔ症候 群（ｉｎｆａｎｔｉｌｅｓｐａｓｍｓ，電撃 ・ 点頭 ・ 礼

拝け い れ ん）

・Ｌｅｎｎｏｘ－Ｇａｓｔａｕｔ症候ｉ－

・ミオクロニー失立発作てんかん

・ミオクロニー欠神てんかん

２．３ 症候性

２．３．Ｉ 非特異病因

・早期ミオクロニー脳症

・サプレッション・バーストを伴う早期乳児て

んかん性脳症

・上記以外の症候性全般てんかん

２．３．２ 特異症候群

３．焦点性か全般性か決定できないてんかんおよび症候

群

３．１ 全股発作と焦点発作を併有するてんかん

・新生児発作

・５Ｌｌ／ｖｌＩＵ症ミオクロニーてんかん

・徐波睡眠時に詩続性輯徐波を示すてんかん

・扱ｍ性てんかん性失語

（Ｌａｎｄａｕ－Ｋｌｅｌｌｎｅｒ症候群）

・上紀以外の未決定てんかん

３．２ ｍｍな全般性あるいは熊点性のいずれの特徴を

む欠くてんかん

４。ｎ 殊症候群

４．Ｉ 状況関連性発作（・既会発作）

・熱性けいれん

・孤発発作，あるいは狐発のてんかんｍ延状態

・アリレコール．薬物，子痴，非ケトン性高グリシン

血症等による急性の代１Ⅲ章害や急性中毒の際に

のみ見られる発作

（ＣｏｍｍｉｓｓｉｏｎｏｎＣｌ；ｉｓｓｉｆｉｃａｌｉｏｎａｎｄ ’！’ｉ：ｍｉｉｎ（）ｌ（）；ｊｙ（ｉｆＩｈｅＩｉｉｌＬＴｉｉ．－ｉｌｉｏｎａｌＩ－ｃ叩ｉｉｃ ΛＫａｉｉＬｓｌＩ＊：ｉ）ｉｌｃ｜）ｓｙ”，ｌ’ＪＫｙ）
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細分類による新語は２つのみであった。細

分化による新語も少数であった。この内の急

性壊死性脳症， Ｒｅｙｅ症候群 ｈｅｍｏｒｒｈａｇｉｃ

ｓｈｏｃｋａｎｄｅｎｃｅｐｈａｌｏｐａｔｈｙの３つは急性脳症

の病型である。

新しい検査法では誘発電位と面像診断でぽ

ほんどを占めた（表７）。

表了 ⑦新しい検査法による新語

ａ，電 気 生 理 学 的 検 査
ＡＢＲ．ＳＳＥＰ．ＹＥＰ．ＭＥＧ．事 象 閔 連 電 位 ．Ｐ３００

ｂ．生 化 学 的 検 査
ＭＲＳ（ ｎａｇｎｅｔｉｃ ｒｅｓｏｎａｎｃｅ ｓｐｅｃｔｒｏｓｃｏｐｙ）

ｃ．画 像 ’Ａ 断
ＳＰＥＣＴ，ＦＬＡＩＲ法 ．３Ｄ－ＭＲＩ．ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ＭＲＩ

ｄ。染 色 体 検 査
高 精 度 分 染 法 ．ＦＩＳＨ法

新しい治療についてはわずかに５件のみで

あった。新しい病気の増加に比べて極端に少

なかった。病気は増えても治療法は難しいと

いうことを示唆していて、著者にとって考え

させられる結果であった。

新しい病因では最近の分子生物学の発展を

反映してこの領域の新語が目立った（表８）。

表８ ⑧新しい病因の発見による新語

ａ

ｂ

Ｃ

新し
ＨＨＶ６

新し
欠 失

分

ト
い
プ
質

子

リ

口

抗

い 病 原 体

．１１ＨＶ７． べ 口 毒 素 産 生 性 病 原 性 大 朋 菌

い 染 色 体 異 常

．Ｈｅ弱 Ｘ染 色 体
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基礎医学ではａｐｏｔｏｓｉｓｉ １つのみではあっ

たが、これは病気の理解の上でも重要な言葉

となってきている。

－ １０６－

病院図書室 Ｖｏｌ．１８Ｎｏ．３，１９９８

以上のように多くの新しい言葉がこの領域

にも登場してきている。それはとりもなおさ

ず小児神経学の爆発的な発展を物語っている。

その多くは新しい病気の発見や病気を分類し

たり細分化したりすることに伴って生れてき

た。それに比べ治療法に関係した新語が少な

いのは残念であり、われわれ小児神経科医に

とって考えさせられ、反省すべき結果でも

あった。このことは従来よく言われている神

経疾患は治療法がないということを再確認し

たのかもしれない。と同時に治療に対する関

心が充分でないことも意味しているものと思

われる。確かにけいれん性疾患を除くと神経

疾患では治癒せしめる（ｃｕｒｅ）治療法のない疾

患が多い。しかし、そのような疾患において

もｃａｒｅをすることは可能であり、ＱＯＬの向上

のための工夫は充分に有り得る。臨床医学が

本来、患者のためのものであることを考える

とこのような現実に即した治療に間する研究

の増加が望まれ、今後の啓蒙に努めていきた

い。
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