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細胞質内封入体を伴う特異な家族性失調症
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血族結婚 を持つ 1 家系 3 同胞例く男性 2 人 ， 女性 1 人I に 運動失調 ， 振戟 ， 自律神経症状 な ど多彩

な神経症状 を認 め ， こ の 内1 同胞く60 歳 ， 女性1 の 生検直腸組織 を電顕的に 検討 した ． 直腸 の 粘膜下神経

叢 の神経細胞 と シ ュ ワ ン 細胞 ， 粘膜固有層の線推芽細胞 と 血 管周囲細胞， 粘膜筋板 の平滑筋細胞 ， 粘膜

上 皮細胞に 特異 な細胞質内 エ オ ジ ン 好性封入体くi n t r a c y t o pl a s m i c e o si n o ph ili c i n cl u si o n s ， I E I sI が観

察 され た ． 1 E I s は微細構造 上 ，

一

層 の 限界膜で取 り囲ま れ ，
しば しば 中心 部に 電子 密度大 な コ ア を含 む

微細顆粒状物質 か ら な っ て い た ． こ の 工EI s は
，
最近著者 らが 剖検例く本症例 のj削 で 記載 した細胞質内

封入体 と類似の微細構造 を 示 して い た ． 以上 か ら ， 2 同胞例 に は病理 学的 に も 同
一

の 疾病過程 が存在 す

る も の と判断さ れ る ． I E王s の 生化学は 未解決 で あ る が ，
工EI s の 形態学的特徴か ら ， 2 同胞例 の 家族性失

調症は既知 の疾患の い ずれ に も 分類 しえ な い 新種の 神経蓄積症と思わ れ る ．

K c y w o r d s u n u s u al f a m ili al a t a x i a
，
i n t r a c y t o p l a s m i c e o si n o p h ili c

i n cl u si o n s
，
r e Ct al bi o p s y ， a u t O S O m al r e c e s siv e ， n e u r O n al

S t O r a g e dis e a s e

著者ら は ， 濃厚な血族結婚 を有 す る 1 家系 に 多彩 な 神経症状 ， 性格変化 な ど複雑 な神経精神症状 を示 し，

神経症状 と髄液異常 を示す 3 同胞例 慣性 2 人 ， 女性 さ ら に 剖検例 に お い て 今日 ま で末 記載 の 特異な エ オジ

1 人I の 臨床所見 と 1 男性同胞例 の剖検所見 に つ い て ン 好 性 の 細胞質内封 入 体 が ，
中枢 神経 系くC e n tr al

報告 して き た
冊

． 3 同胞例 は 進行性 の 運動失調 を 主 n e r v o u s s y s t e m ， C N S I で は神経細胞 ， グリ ア細胞，

症状と し， 振戟 ， 錐体路微候 ， 襲馴軋 知覚障 乱 自律 脳室上衣細胞 ，
脈絡車上皮細胞お よ び 実質内の 毛細血

A b b r e v i a ti o n s こ C N S
，
C e n t r al n e r v o u s s y st e m ニ I E I s ， i n t r a c y t o p l a s m i c e o si n o p hilic

i n cl u sio n s 三 N S D ， n e u r O n al s t o r a g e d is e a s e i P N S ， p e ri p h e r al n e r v o u s s y s t e m i R
E R

，

r o u gh
－

S u rf a c e d e n d o pl a s m i c r e tic u lu m
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管周 囲細 胞 に ， 末 梢 神経 系 くp e ri ph e r a l n e rv O u S

sy st e m t P N SI で は後根神経節と自律神経節 の 神経細

胞， 外套細胞お よ び末棺神経の シ ュ ワ ン細胞 に ，

一 般

臓器で は尿細管上皮細胞 と曲精細管上皮細胞 な どに 広

汎に 観察さ れ た ■ こ の 特異 な細胞質内封入体 は
，
組織

化学的に は脂質や糖質 を含 まず ，
主 に 蛋白質か ら な る

こ と
，
微細 構造的 に は 粗面小 胞体 くr o u gh －

S u rf a c e d

e n d o pl a s m i c r e ti c u l u m ， R E Rl と密接 に 関連 して い る

こ とが判明 した ． 以 上 の 臨床所見と剖検所見 に 基づ い

て
，
著者 ら は剖検例 の 病態を ， 常染色体性劣性の遺伝

性蛋白代謝異常 を伴う神経蓄積症 くn e u r o n a l st o r a g e

di s e a s e ， N S DJ と した が ， 細胞質内封入体の 詳細は未

解決で ， 推測の 域 を出な か っ た ．

最近剖検例の姉く192 9 年生まれ ， 6 0 歳1 が ， 金沢大学

医学部付属病院 に 入 院 した の を機会 に ， 微細構造 に 死

後変化の生ずる剖検例 と異 な り ， よ り 新鮮 な 材料 か

ら
，
よ り正 確 な 情報 が得 ら れ る こ と が 期待 さ れ た た

め
，
直腸組織 を内視鏡下で採取 して光顕 と電顕で観察
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Fig － 1 ． F a m il y p e di g r e e ． T h r e e sib li n g s くIV －4 ， 5
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し
，
さ ら に 分析電顕 に て 検討 した ■ 生検直腸組織 の 粘

膜下神経叢の 神経細胞 と シ ュ ワ ン 細胞 に ，
剖検例 と類

似の 細胞質内 エ オ ジ ン 好性封 入体く
i n t r a c y t o pl a s m i c

e o si n o ph ili c i n cl u si o n s ， I E I s， が 出現 し， さ ら に 粘膜

固有層の 線維芽細胞と血管周囲細胞 ， 粘膜筋板の 平滑

筋細胞 ， 粘膜上 皮細胞 に もI EI s が 出現 した ． 本稿の 所

見の 一 部 は他誌に 掲載さ れ る 予 定
4－
で あ る が ，

こ こ で

は得ら れ た所見を詳細 に 報告す る ． な お ，
生検直腸組

織の 生化学的分軌 皿 s の 免疫組織化学的検索と培養

線推芽細胞の 検討 を試 み た が ， 有 意 な 所見 が得 ら れ

ず
，
王E王s の 生化学的特性は未解決 の ま ま で あ る ■ しか

し既知 の N S D で 指摘さ れ て い る よう に ． 今 回 の 検索

で 得ら れ た所見 就中線維芽細胞の 所見は ，
こ の 特異

な家族性失調症 を N S D と診断す る 重要な根拠と な り

う る ， と 考え られ る ．

材料お よ び 方 法

材料 と して ，
6 0歳女性の 直腸組織小片を使 用 した ．

症例の 家系 と臨床所見に つ い て は ， それ ぞ れ 図
1 と 表

1 に 示 した ． こ の 症例は ， 発症初期 と考 え られ る31 歳

か ら38 歳 く195 7 へ 1 9 6 4 4引 ま で の 杓 7 年間本院 で 入院

加療 さ れ ， 引 き続 き石 川 県内の 某病院 に て 入 院治療を

受 け て い た ，
1 9 8 8 年 3 月 ，

右 大腿 骨骨折 の 治療の た

め
， 本院 に 再入 院と な っ た も の で あ る ．

資料採取 に は ， 内視鏡下で パ ン チ
． バ イ オ プ シ

ー 法

を用 い た ． 生検 直腸組織 は ， 採 取後直 ち に 燐酸緩衝

2 ．5 ％グ ル タ ル ア ル デ ヒ ド液 で固定 し た ■ 次 に 燐 酸緩

衝 1 ％オ ス ミ ウ ス 酸 液 で 後固定 し ， 順次 高濃度
エ タ

ノ
ー ル で 脱水 し ，

エ ポ キ シ樹脂 に 包埋 し た ， 超薄切々

片 に は酢酸 ウ ラ ン と ク エ ン 酸鉛 の 二 重 染色 を施 し ，

H ． 6 00 型電痍 旧 立製作所 ， 東 新 に て観察 した ． 残り

の 組織 小 片は10 ％ホ ル マ リ ン 液で 固定 し ，
パ ラ フ ィ ン

包 埋 後 ，
へ マ ト キシ リ ン

． エ オ ジ ン 染色標本 とし て光

政 で 観察 した ． また エ ポ キ シ 樹脂包埋 の 1 月 m の 切片

に は ， ト ル イ ジ ン
． ブル

ー 染色を施 して光顕観察用と

し た ，

分析 電療法に は電顔観察用 の 切 片 を利用 し ， 上 記電

顕に 装着さ れ た700 0 型 エ ネ ル ギ
ー 分散型 X 線微小分析

装置 tK e v e x 社 ，
カ ナ ダう を用 い て ，

主 に IE I s の コ ア

を対象 に して 分 析 し た －

F i g ． 2 ． S u b m u c o u s pl e x u s a
n d l a mi n a p r o p ri a m u c o s a ． A a n d B ． P l e x u s n e u r o n s c o n t ai n

m ul ti pl e I E I s wi th o r w ith o u t c o r e s I A 7 h e m a t o x y
li n － e O Si n

，
X 1

7
0 0 0 － B

，
t Ol uid i n e b l u e ， X 4 0 0 －

C
，
T h r e e c ell s w i th a n I E I o b s e r v e d i n th e l a m i n a p r o p ri a m u c o s a ． T o l ui di n e b l u e ， X 4 0 0 ．
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成 績

工 ． 光顕 所見

直腸組織 は， 上 皮細胞層か ら 粘膜筋板 の 深 さ ま で

で
， 粘膜固有層内に は し ば し ば孤立 リ ン パ 濾胞が 出現

し
，
ま た粘膜下神経襲 の 神経細胞群が散在 す る の が 観

察さ れた ．

1 ． 粘膜 下神経叢の神経細胞

粘膜下神経華 の神経細胞は ， 大多数が 細胞群 と して

出現し ， 個 々 の 神経細胞の胞体 に は顕著 な腰大傾向が

認め られ な い もの の
，
細胞群 は全体 と し て円形な い し

楕円形を示 すも の が 多い ． 大半 の神経細胞の細胞質内

に は
， 円形 ない し楕円形 を呈 す る大小不同の 工EI s が

含まれ ， こ れ らの E 工s に 1 へ 数個の エ オ ジ ン 強陽性

の コ アが しば しば 認め られ たく図2 A と 2 臥 稀 に い び

つ な外形の 神経細胞群が観察さ れ たが
，
個々 の 神経細

胞 に は 工EI s が 含ま れ て い る こ とが 多い ．

2 ． 粘膜固有層お よ び孤立 リ ン パ 濾胞 の 細胞

粘膜固有層に は ， 正王s を持 つ 細胞が 広く 散在 して い

た が
，
粘膜上 皮細胞層直下の 細胞 に頻繁に 工E工s が 認

め られ た く図2 Cト こ れ ら の細胞 の 工E王s は細胞質の 大

部分を占拠 し ， 核 は圧排 され て変形 し， 細胞質は細胞

の 外側 に 突出す る こ とが 多い ． 孤 立 リ ン パ 濾胞 の細胞

に も 同様 の 正工s が み ら れ た ． しか し
， 光顕上 こ れ ら

工E工s を 有 す る 細胞 の 種類 を同定 す る こ と は 困難 で

あ っ た ．

H ． 電 顕所見

1 ． 神経細胞

Fi g ． 3 ． S u b m u c o u s pl e x u s n e u r o n s ． M o s t n e u r o n s h a v e I E I s a s s o ci a t ed wi th o r w i th o u t c o r e s ．
N o I E I s a r e s e e n i n s a t ellit e c ell s a n d a x o n s ． T hi s g a n gli o n s h o w s r o u n d e d sh a p e ． N e r v e
C ell n u c l e u s く叩 ，

S a t ellit e c ell n u cl e u s くSJ ． x l
，
7 0 0 t



7 2 4

超薄切 々 片 で は ， 粘膜下神経輩の 神経細胞 は 1 個 か

ら4 0個 前後の 細胞群ま で様 々 に 出現 す る が ， 多く は

5 旬 10 偶 の 細胞群と して 認 め られ ， 全体 と し て卵 円形

を呈 して い た く図 3 卜 しか し ， 時 に 不 規則な 外形 を示

す もの も あ っ た く図 4 Al ． こ れ らの 神経細胞 の 大部 分

に IEI s が 認め られ ，
こ れ ら の I E I s は楕円形 を呈 し ，

大き さ は長径 が 0 ． 5 へ 10 声 m と 大小 区々 で あ っ た が ，

5ノ上 m 前後の もの が比 較的多数 を占め て
い た ． 1 E王s に

ょ る胞体の 腰 大は明 瞭で は な い が ，
1 E I s が核 に 密接す

る 場合 に は ， 核は 凹面状に 圧排 さ れ る こ と が 多い く図

3 ， 4 A と 5 ト 細胞質の 大 部分 が ， 多数の I E I s に よ っ

て 占拠 され た神経細胞も時折認 め ら れ た く図 4 B ト

IE I s は
山 層の 限界膜 に よ っ て 取 り 囲 まれ ， 内部は や

や電 子 密度 小 の 微細顆粒状物質 で 満た さ れ ，
しば しば

そ の 中心 部に 径 1 ノノ m 前後 の 電子 密度大 な 正 円 形 の

均質な コ ア が 1 へ 数個観察 さ れ た く図 3 ，

4 A と 5 Al ．

一 方 ， 不正 円 形 あ る い は い び つ な コ ア に は ，
径 が

5 n m 以 下の マ イ ク ロ フ ィ ラ メ ン ト様の 微細 フ ィ ラ メ

ン ト か ら な る 放射状 の 線推構造 が み ら れ た く図 3 ，

4 A
，

4 B と 5 Bl ． 時 に 1 個の I E I s に こ の 2 種 の異 な っ

た コ ア が同時 に 出現す る こ と も あ っ た がく図5 Bl ， この

2 種 の コ ア は ，
それ ぞれ 異な っ た 神経細胞に 出現する

傾向を 示 し た ． 工EI s の 限界膜の 外面 に は リ ボ ゾ ー ムが

接 着 し ，
ま た I EI s の 外側 の 細胞質 に は R E R と ポ リ

ゾ
ー ム が 豊富に 分布 し， 更 に IE I s が R E R に 直接連続

す る 像も 観察さ れ た ． 逆 に リ ボ ゾ ー ム を伴 っ た細胞質

Fi g ． 4 ． S u b m u c o u s pl e x u s n e u r o n s ． A ． A m a s s

of n e u r o n s sh o w l n g l r r e g ul a r s h a p e ． X 2 ，0 00 ．

B ． T h e c y t o pl a s m of a n e u r o n i s o c c u pi e d

W i th I E I s ． X 3
，
0 0 0 ．
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F i g ． 5 ． T w o d iff e r e n t c o r e s ． A ． D e n s e h o m o g e n e o u s c o r e s a r e s e e n i n I E I s ． x 9 ，0 0 0 ． B ． D e n s e

C O r e S W i th fil a m e n t s a r e o b s e rv e d i n a n I E I ． S o m e of th e m fu s e w ith e a c h o th e r ． T w o d e n s e

h o m o g e n e o u s c o r e s くa r r o w h e a d sl a r e a l s o s e e n ．
x 1 4 ，00 0 ．

の I E I s へ の 湾 入像 もみ られ た く図61 ． 神経細胞 の胞

体の 間隙と胞体 の 組織腔 に画す る部位 に存在す る 無髄

線推 の 軸索 に は ， I E I s は み られ な か っ た ．

2 ． 外套細胞 お よ び シ ュ ワ ン細胞

神経細胞 を取 り囲 む外套細胞 に は， 1 E工s は全く 観察

さ れ な か っ た く図3 と 4 Al ． 粘膜下神経欝の シ ュ ワ ン

細胞 に は ， し ば し ば IEI s が 出現 し
，
工EI s を含む 細胞

質は組織腔 に 突出し ， 核 は圧 排さ れ て 凹面状に 変形 し

て い る も の が 多 い く図り ． 工E工s の 内部 に ，
リボ ゾ ー ム

を含 む細胞質 の 湾入 も しばし ば観察さ れ た ． 神経細胞

と異 な り
，
シ ュ ワ ン 細胞 で は細胞質突起 に も 工EI s が

出現 して い たが く図 81 ， 神経細胞 に み ら れた 線結構造

を持 つ コ ア は認 め られ な か っ た ．

3 ． 線推芽細胞 ， 血管周囲細胞 ， 平滑筋細胞 と粘膜

上皮細胞

孤立 リ ン パ 液胞 を含め ， 粘膜固有層の 線維芽細胞に

Fi g ． 6 ． A n I E I i n a pl e x u s n e u r o n a s s o c i a t e d

W ith ri b o s o m e － C O n t ai n l n g C y t O Pl a s m i c i n v a g
－

i n a ti o n s ． M a n y R E R a n d f r e e rib o s o m e s a r e

O b s e r v e d i n th e c y t o pl a s m a dj a c e n t t o th e

工E I ． x 1 4
，
0 0 0

．
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も頻繁 に I E I s か 出現 し ，
その 微細構造 は シ ュ ワ ン 細

胞 の 工EI s に 類似 して い た く図9 A ト 線推芽細胞の み に

見 出さ れ た 所見と して
，
明 ら か に R E R の 槽 内に 存在

し
，
微細額粒状物質の出現 が 不明瞭 で コ アの みが 目立

つ 工E工s が 観察 され た く図9 Bl ． 比較 的稀 な所見 と し て

粘膜固有層 の 毛細血管周囲細胞く図9 Cl ， 粘膜筋板 の平

滑筋細胞く図9 Dl ， 粘膜上皮細胞く図1 0 1 に も 工EI s が

観察 され た ． い ずれ の 細胞 に お い て も ，
工E工s の コ ア に

は線推構造は認 め られ な か っ た ．

上 記以外の細胞 と して ， 直腸組織内 に は血 管内皮細

胞 ， 組織球 ， リ ン パ 球 ，
プラ ス マ 細胞 ， 肥満細胞な ど

が観察さ れた が ， 検 索 し た 限 り ，
こ れ ら の 細胞 に は

I E王s は見出 し得 なか っ た ．

H ． 分 析電顕 所見

対象と した 神経細胞 の 1E工s の 2 種 の異 な っ た コ ア

の なか で
，
線推構造を有 す る コ ア に ， 均質 な コ ア に は

認 め られ なか っ た カ ル シ ウ ム の ピ ー ク が 検 出 さ れ た

く図111 ．

村

考 察

神経変性疾患は ， 原因 の 不 明 な 一 次性 の 変性過程を

示 す も の と ， 代 謝異常を伴 う 二 次性変性過程 を示 す2

群 に 大 別さ れ る ．
こ の な か で

， 特 に 後者 を診断する場

合に は
，
生化学的方法が 用 い ら れ る が ， 生化学的方法

を駆使 して も 診断の困難 な代謝異常 を伴 う疾患が いく

つ か 指摘 され て い る
5I
． こ れ らの 疾 患 の 診断 に は

， 生

検組織 に よ る病理 学的方法が極め て 有用と さ れ ， 種々

の 組織が 検索 の 対象 に な っ て い る ． 対象に な る組織の

なか で
， 特 に直腸 は神経細胞 を始 め ， 多種類の 細胞を

含 む た め
， 代謝異常が疑 われ る神経疾患 に は直腸生検

が盛 ん に 実施 さ れ て実繚 を あ げて お り
6 川

， 直腸 生検

の妥当性 と診断的有用性 に は疑問 の余地 は ない ．

今 回 の 直腸生検で明ら か に され た こ と は ， 粘膜下神

経草 の神経細胞 と シ ュ ワ ン細胞 の み な ら ず， 粘膜固有

層の線推芽細胞 ，
毛細血管周囲細胞 ，

粘膜筋板の 平滑

筋細胞
， 粘膜上 皮細胞な どの神経組織以外 の 種々 の細

Fi g ． 7 ． S c h w a n n c e11 s i n s u b m u c o u s p
l e x u s ． A ． A n I EI o c c u pi e s a l a r g e p a rt o f c yt o pl a s m

w hi c h p r o t ru d e s i n t o ti s s u e s p a c e ． B ． M a n y c yt o pl a s m i c i n v a gi n a ti o n s a r e s e e n i n a n I E I w it
h

d e n s e c o r e s ． A x o n s i n F i g ． A a n d B c o n t ai n n o I EI s ． A a n d
B
，
X l O

，
0 0 0 ．
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胞に ， 剖検例と 同
一

の 壬EI s が 観察さ れ た こ と で あ る ．

こ の 工E王s は
，
剖検例 に お い て指摘 し た よう に 劫 ， 微

細構造上 R E R と 密接 な 関連 を有 して い た － I E工s は ，

R E R の 槽が腰大 し た もの で ． 細胞内で の R E R の 機能

から考 える と ， R E R の 槽内 で合成 さ れ た 蛋白質 の 異

常な蓄積と判断 され る ． しか し
，
こ の 蓄積が 蛋白合成

の 克進状態 を示 して い るの か
1 0I

，
R E R か ら ゴ ル ジ装置

へ の移送が 障害 を示 し て い る の か
川 12I

，
さ ら に 遺伝的

に規定さ れ た酵素異常 に 依る 中間代謝産物 を示 すも の

なの か ， 詳 し い こ と は依然不明の ま ま で あ る ． 発病か

ら今日ま で40 年余の 長期経過の間に 徐 々 に 蓄積 ， 成長

し ， 今回の 正1 s が形成 さ れ たの で あ ろう ．

一

般 に 神経

線維の軸索に は ， R E R が 出現 しな い こ と は 長 く知 ら

れて い る
瑚

． 粘膜下神経草 の 無髄軸索に 王E工s が 全く観

察され な か っ た の は ， I E I s が R E R 由来 で ある こ と を

示す
一 つ の 重要 な所見 と考 えら れ る ．

今回の生検例で観察 され た I E工s の うち ， 粘膜下神

Fi g ． 8 ． S c h w a n n c ell p r o c e s s e s wi th I EI s ． T h e

p r o c e s s e s a r e m a r k e d l y s w oll e n ． S c h w a n n

C ell n u cl e u s くS NI ， X 6 ，0 0 0 ．

経黄の 神経細胞 で の み見出され た 線雄構造を有 す る コ

ア に つ い て若干触れ る ． 既 に 指摘 した よう に ，
カ ル シ

ウ ム の ピ
ー

ク が 認め られ ない 均質な コ アと線推構造 を

持 つ コ ア は ， そ れ ぞ れ異 な る神経細胞 に 出現す る傾向

を示 した ． こ の 2 種 の コ アの 出現様式 に つ い て は
，
こ

こ で詳細 を述 べ る こ と は困難で あ る ． しか し
， 稀 に 1

個 の ユE工s に 2 種の コ ア が 同時 に 出現する こ と も あ り ，

個々 の 神経細胞と コ アの 相関 を厳 しく求め る こ と は そ

れ程意味の あ る こ と で は ない の か も知れ な い ． 先 の 剖

検例の検索で は
3I

，
C N S と P N S ， さ ら に

一 般臓器 に 至

る まで 広汎 に 行わ れ たが ，
い ずれ の 部位の コ ア に も線

縦横造 を認め て い な い ． しか し， 電顕資料と し て は剖

検時 に
，採
取 され た 小脳の歯状核以外 は全て ホ ル マ リ固

定後の組織 を用 い て お り
， 今回の 生検所見と剖検所見

を直接対比 す こ と は で き ない ． 将来生検例 の 小脳歯状

核の検索が実現す れ ば， 2 症例間の異同に つ い て まと

ま っ た 結論が 得 られ 可能性がある ．

N S D は脂質症く1i pi d o si sl ， ム コ 多糖症くm u c o p ol y ．

S a C C h a rid o si sl や ム コ 脂質症 くm u c oli pid o si sI な ど に

分類さ れ
，
そ れ ぞ れ の N S D に は

，
種々 の 亜 型が 区別

され て い る が
引

，
い ずれ の N S D に お い て も ， 生検直腸

の 線維芽細胞 ， 組織球， 血管の 内皮細胞お よび 周囲細

胞 ，
リ ン パ球 ，

プラ ス マ 細胞な どに ， 各々 の N S D に

共通の 細胞質内封入体が 出現す る こと が報告 され てい

る
川

． 今回 の 生検 に よ っ て ， 剖検例 で は明 ら か に 出来

な か っ た 神経組織以外の種々 の細胞に 工EI s が 見 出さ

れ た ． こ の I E I s の 分布 は ， 既知の N S D の 細胞質内封

入体と極 め て類似 した分布様式を示 す こ と か ら ，
こ の

生検例 を N S D ある い は N S D 類似の 病態 と判断 して

も異論は な い ． しか し今 回 の IE I s の 形態は
，
こ れ まで

に 報告さ れ た N S D の 多種多様 な封入体 の い ずれ に も

一 致 しな い ． 既知 の N S D に 出現 する 異常代謝産物 は

ライ ソ ゾ
ー

ム と 密接 に 関連 してお り ，
R E R に 由 来す

る今回 の 工E工s と の 間に
，
形 態的差異が生ずる の も 当

然と 思 わ れ る ． 既知 の N S D は ， 脂質 ， 糖質 あ る い は

糖脂質の 代謝異常 に 基づ く も の で ， 今回 の 特異 な形態

の 王E工s は
， 既知の N S D と は全 く異な る代謝異常が ，

こ の 生検例 に 存在 す る こ と を物語る構造物 で あ る ．

今回 の 生 検例 は ， 現 在63歳 で 生存中で あ る ． こ の 機

会に 検索を進 め て ，
1 E I s の 生化学的特性を明確 に し

，

代謝異常の 本態 を解明 しな け れ ば なら な い ．

結 論

血族結婚歴 を持 ち ， 多彩な 神経症状 を呈 す る 1 家系

3 同胞例 く男性 2 人 ， 女性 1 人1 の う ち ， 1 同胞 く6 0

歳 ， 女性1 の 生検直腸 を光顕と電顕お よ び分析電顕的
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に 検索 し
，
以 下の 結果を得 た ．

1 ． 光顕的 に は直腸の 粘膜下神経寮の 神経細胞 と粘

膜固有層の 細胞 に 円形な い し楕円 形の ．
内部 に しば し

ば コ ア を有 す る IEI s が 認め られ た ．

2 ． 電頗 的に は
， 粘膜下神経叢 の 神経細胞 の 工E工s

村

は
， 大小不 同 で ，

一 層の 限界膜 で 取 り 囲まれ た微細顆

粒状物質 か ら構成さ れ て い た ■ こ の物質 の 中心 部に ，

円 形の 均質 で電 子 密度大 な コ ア が し ば し ば 観察さ れ

た ． 神経細胞 と同様 の 1 EI s は ， 粘膜下 神経章 の シ ュ ワ

ン 細胞 ， 粘膜固有層の 線維芽細胞 と血管周囲細胞
， 粘

Fi g ． 9 ． I E I s i n c ell s o f th e l a m i n a p r o p r l a m u C O S a a n d th e l a m i n a m u s c ul a ri s m u c o s a ． A ． T w o

fib r o b l a st s w i th a n I E l a r e s e e n ．
x 5

，
1 0 0 ． B ． T h r e e c o n s pi c u o u s c o r e s o c c u r i n a fi b r o b l a s t ．

A r o u n d t h e s e c o r e s a s m a ll a m o u n t o f fi n e g r a n u l a r m a t e ri al s くa r r o w h e a d sl i s a l s o s e e n ．

X 6
，
0 0 0 ． C ． A c a pill a r y p e ri c yt e h a s a n I E I ． N o I E I s a r e o b s e r v e d i n c a pill a r y e n d o th eli al

C ell s ． C a pill a r y l u m e n くC Ll ， X 8 ，5 00 ． D ． A s m o o th m u s cl e c ell w ith a n I E I ． X 1 4
，
0 0 0 ．
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Fi g ． 1 0 ． A m u c o u s e pith eli al c ell w ith I E I s ．

T h e s e I E I s a r e si mi 1 a r t o th o s e s e e n i n th e

n e rv e C ell of F i g ． 6 ． x 6
，
8 0 0

．

膜筋板の 平滑筋細胞 ， 粘膜上 皮細胞 に も 認め ら れ た ．

3 ． 神経細胞 の 工EI s の コ アの 一 部 に ， 放射状に 配列

した線維構造が出現 した ．

4 ． 分析電頗 で は ， 線維構造 を持 つ コ アに カ ル シ ウ

ム のピ ー クが 認め ら れ た ．

以上 か ら
，
I E工s の 形態学的な僅か な 差異が み ら れ る

もの の
，
剖検例と 生検例 の 姉弟 に は ，

C N S と P N S を

侵す同 一

の 疾病過程が存在 す る こ と に 疑 い の 余地 は な

い
． そ して

， 姉弟 に み ら れ る こ の 特 異 な 疾患の 本態

は
，
既 知の N S D の い ず れ に も分 類 で き な い 常染色体

性劣性の 特徴 を持 つ 新種 の N S D と結論さ れ る ．
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