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Unwanted thing









素朴な疑問

注入された異物は、血流の多い皮質

脂肪塞栓症の所見は、白質優位だが



４７歳 女性

転落外傷

骨盤骨折、下腿開放骨折

それぞれ手術し、抜管後開眼するが

発語がない

外傷より7W後に MRI





FES T2*



FES
several organ system dysfunction

lung, brain and skin

Direct deposit of fat globules into the blood stream or 
the production of toxic intermediaries of plasma-
derived fat.

Multiple cerebral petechiae associated with 
intravasular globules of fat that are localized 
primarily within the white matter are distinctive 
lesions that secure the pathologic diagnosis of 
cerebral fat embolism.

Combination of mechanical and biochemical effect







Type I  solid arrow 
Type 2 open arrow

A: T2強調像
B：造影T1強調像
C：DWI
D: ADC
Type 1 vasogenic and

cyototoxic edema
Type 2 vasogenic edema



脂肪塞栓そのものは
皮質に多い

出血巣

中央に
脂肪滴



推定される白質優位となる機序
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How complex is complex



41 歳 男性

主訴： ふらつき

５歳時にネフローゼ症候群を呈し，徐々に悪化

12年前より透析

頭が小さいことに気づき，聖マリアンナ医大で頭部
MRI施行したところ小脳萎縮が指摘された。

29歳頃、透析を受けるようになってから視力の低下
に気づく（網膜色素変性症）、3年前頃より聴力低下、
2ヶ月前よりふらつきを認めるようになった。













小脳失調,小脳萎縮,網膜色素変性症、
感音性難聴

Kearns-Sayre

Marinesco-Sjogren

SCA 7



mtDNA 異常

08993T>G 

Leigh脳症と診断された。



• Mitochondrial genetics does explain some important 
features of mtDNA-related diseases. For example, 
different degrees of heteroplasmy (70% vs 90%) 
readily explain how the same mutation (m. 8993T . G) 
in ATPase 6 can cause 2 different syndromes, often in 
members of the same family: a relatively benign and 
late-onset disorder with neuropathy, ataxia, and 
retinitis pigmentosa (NARP) or a devastating 
neurodegenerative disease of infancy or childhood 
with the neuroradiologic and neuropathologic features 
of Leigh syndrome (MILS).

Maternally inherited Leigh syndrome



mtDNA 異常

08993T>G 

一般的には、 Leigh脳症とされてるが，

おそらく NARP と

neuropathy, ataxia, retinitis pigmentosa







Leigh脳症の責任遺伝子
ミトコンドリアDNAの異常

ATP6のT8993G、T8993C、T9176C、T9176G
ND3のサブユニット3 T10158C, サブユニット5 13730,サブユニット6 

G14459A
複合体のサブユニット 3 G9379A
tRNA-Leu遺伝子 A3243G, tRNA-Val遺伝子 C１６２４T、tRNA-Lys遺伝子

A8344G
t RNA-Try遺伝子 5537

核DNAの異常
複合体のサブユニット

NDU FV1, NDU FS3, NDUFS7,NDUFS8
SDHA, BCS1L,COX10およびCOX15

アッセンブリー遺伝子
SURF1

ピルビン酸脱水素酵素 PDHA1

ピルビン酸カルボキシラーゼ









2010 Neurology





昨年のNRWS











Mitochondrial ND5 mutation



NADH  nicoinamide adenine dinucleotide
dehydrogenase 5 ( ND5)

ミトコンドリアにおける酸化的リン酸化の“入り
口酵素”である





A,B: MT-
ND3

C MT-ND5

D:NDUFS7

E,F: NDUFS1

白質優位の病変



2013

8ヶ月女児
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Ebony and ivory



15歳 男性

神経内科より依頼

症状は頭痛のみ

他院MRIにて異常の指摘







Neurocutaneous melanosis





形成外科に受診歴あり

色素性母斑



Neurocutaneous Melanosis

先天性色素性母斑症

（giant or multiple cutaneous melanocytic nevi)

中枢神経の良性、悪性メラニン細胞腫瘍

メラノーシス 髄膜、脳実質内（扁桃核、小脳）

T1強調画像 高信号

悪性黒色腫 髄膜、脳実質内



4歳 男児



• Neurocutaneous melanosis 先天性の巨大／多発性の色素性母斑
と中枢神経症状を特徴とする。

• 胎生期の神経外胚葉形成異常とされる。
• 病因 脳軟膜でのメラニン細胞の増殖 Virchow-Robin腔へのメ
ラニン細胞の侵入 診断基準：皮膚所見 広範な皮膚メラニン性母
斑：成人では20 cm以上，乳幼児では6 cm，頭部では9 cm以上。
中枢神経系病変
脳実質病変: parenchymal melanosis メラノーシス：メラニン細胞の







AJNR      1995



NRWS 2008     6ヶ月 女児
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The Holy Grail



２９歳 女性

入院２ヶ月前より体中の痛み、両足のこわばり
を認め、蛋白尿、尿潜血が出現

1ヶ月前より顔面に蝶形紅斑

SLEが疑われ入院

めまい、浮遊感が出現したためMRI施行







Cho Cr NAA



Cho Cr NAA

1ヶ月



• ステロイド投与するも効果見れず、各種ウィ
ルス陰性

脳生検施行



生検

• 脱髄 KB染色にて、髄鞘の脱落

astrogliaの増勢，Macrophageの滲出

軸索脱落は目立たない。

血管周囲にリンパ球集簇は，見られない。



5ヶ月後



1年後 萎縮の進行









2004年
NRWS



Still unknown

発症当時は、軽い症状

画像所見は、強い

ステロイド、ゾビラックスなど治療に
反応せず

1年間入院

意思の疎通が不可能、拘縮が強くな
り転院
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Like a storm



３０代 女性

統合失調症疑いで，通院、入院



2008



2009



2010.11.9



発熱、けいれん，意識障害の遷延

神経内科に入院



2010.12.21







Edematous change with 

reactive gliosis

腫瘍、脱髄、血管炎の所見なし

毛細血管の増生

高度のvasogenic edemaと
astrogliosis



2011.1.24

１２．
２７１２．２７
生検

Ｓｔｅｒｏｉｄ使
用なし
減圧剤のみ



2002 NRWS   神経梅毒



NRWS 2008  40歳 男性



神経梅毒



唯一、橋本病がkey?



NRWS 
2007 橋本
脳症



NRWS 2012
３７歳 女性

橋本脳症





橋本脳症？

今回出題の4-6に、似ているのが気になるが


