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19世紀中葉から Laurence･Moon■syndrome,Lau･

rence･Moon-Bardet-Biedlsyndrome,Laurence-

Moon･Biedlsyndrome又は Bardet･Biedlsynd-

romeとして文献中にみられる症候群の歴史的展望を

stiggelboutl)はHandbookofClinicalNeurologyの

冒頭で先づ行ない.BardeトBiedlsyndromeなる呼

称をより適切なものであろうとのべていることに従

い.われわれも以下 Bardet-Biedl症候群 (以下 B･B

症候群と略す)と呼ぶ. この B-B症候群 はそ う稀

な疾患ではないが,われわれは3例を経験 したので報

告する.

症 例

症例 12).15才男子.

家族歴.患者以外に患者同様の疾患を有する者はみ

られない.患者の母方の祖父母及び両親に血族結婚が

ネられる (Fig.1).

既往歴及び現病歴.満期安産で生下時体重3490グラ

ム.出生時,右足の比が6本有り,生後 3週Ejに第 6

祉を切除.肥肺は乳児期より有るが生後 1年目より目

立った.歩き始め,しゃべり始め.大小便の自立も共

に遅く知能発育の遅滞に気づかれた.その他.手指の

動作が拙劣で.就学するが書字も不能であり,学業に

ついてゆけず小学 5年生より樽殊学級に編入 された.

身体的な既往歴に麻疹 (1才6カ月) 及び Perthes

宿 (6才)が有る.けいれん発作は無い.

現在症.肥鮮 (76.5kg).第 2次性徴なく性器の発

育も不良.眼球運動では上方注視麻痔が軽度 に有 る.

眼振は水平性で垂直性眼振は不明瞭.瞳孔,上下肢の

健反射に異常なく.病的反射や筋強剛を認めず.Ⅰ.Q.

は40(鈴木 ･ビネー),精神薄弱の鈍重型である.

尿 ･血液 ･脳脊髄液などの検査結果は Tablelの

如くで有る.頭部 レントゲン写真及び頚動脈写には変

化なし.気脳撮影では側脳室前角 ･後角の両側性の軽

度拡大.足のレントゲン写真では右の第 6比 の残遭 .

骨盤部 レントゲン写では左股関節部に Perthes病の

所見有り.眼底には retinitispigmentosa(以下 .

r.p.と略す). 求心性視野狭窄あり. 裸眼視力は右

0.1,左0.04.

脳波は,安静時には低振幅の4-5Hzの波 とそ

れより更に低振幅の10Hzのαリズムを示す.αリズム

は他の導出よりも後頭導出によりよくみられるが,そ

ClinicalReporton ThreeCasesoftheBardet-BiedlSyndrome;A CompleteForm

and TwoCasesAccompanied with AnotherNervousDisease.MasaomiEnds,Fusako

Nakagawa& Ry-osaku atsuka,DepartmentofNeuropsychiatry (Director:late Prof.

R･6tsuka),SchoolofMedicine･KanazawaUniversity ;MakotoKusano･Neurop?yc･
hiatricClinic(Director:Dr.M.Kusano).ToyamaMunicipalHospital:SAchihikoY-uki,

YGkiHospital(Director:Dr.K.Y白ki);Hlosaku Torii,FukuiPrefecturalPsychiatric

Hospital(Director:Dr.H.Torii).
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Fig.1. Pedigreeoffamily (casel).□〇･.normal.Pri21I.died.
● :patient(male,case1).ⅠⅤ･land IV-3:diedofoldage.Ⅴ･5
:died ofchestdisease. V･8:died oftuberculosis.Vl9:died
ofhigh fever.Ⅴ-10:killed inwar.

れでも連続性は不良である.また4-5Hzの波 は前

頭や中心領により目立っ (Fig.2.A･).過呼吸 2分

で.3-3.5Hzで300〝Vにたっする棟徐波結合 が全導

出にあらわれ,前頭により優勢である (Fig.2.B).

症例 23). 16才,女子.

家族歴.父系及び母系には精神薄弱.てんかん.精

神病の負因を認めない.両親はまたいとこ同志 .同胞

は2人で,第 1子が患者であり.第 2子 (妹)はくる

病で発育悪 く,3才の時熱性疾患で死亡 した.

既往歴及び現病歴.出産は満期安産.生下時体重は

約 3kg.出生時特に変化なJL.生後 1週間削 こ後頭

部に切創が出来,その部から感染 し大 きな化膿巣を生

じ発熱を伴なった.其の後の発育は不良で歩行は5才

頃に漸 く可能 となる.精神発達 も悪 く簡単な単語を云

える様になったのもやはり5才頃であった.

5才頓熱性疾患 (疫痢?)にか ゝりけいれん発作 を

呈 した.其の後 も精神発育は極度に遅れ極 く数種の単

語を口にする程度で有 り.就学せず.

13才頃から急に肥 りだし,又此の頃か ら年に3-4

回けいれん発作を認める様になった.さらに飽食 した

後に顔色が悪 くなり身体がふらつ く事が有 った.14才

位から月経を認めたが非常に不規則であった.

現在症 .身長は 149cm.体重は 66kgで肥畔 が有

る.小指が両側とも擁骨側に轡曲 しており.外斜視が

あり歩行は動揺性である.瞳孔.上下肢の膝反射に異

常なく.病的反射や筋強剛を認めない.また相当重症

の精神薄弱が有 り,社会的生活能力検査では発達年令

は2才 8カ月である.他にけいれん発作を有する.

尿 ･血液 ･脳脊髄液などの検査結果を Tablelに

示す.レントゲン検査では,単純頭蓋写上 トルコ鞍が

浅いこと以外に異常なく.また頚動脈写は正常 .気脳

写では.脳室系全般の軽度の拡大がある.手指の レ線

上,多指症や合指症はみられないが,骨端線 が消 え ,

生長の止 っているにも拘 らず.両側の第 5指の中節骨

が短かく,しかも尺骨側と擁骨側でその発育に差があ

り.発育不全と考えられる所見をみとめる (Fig.3).

眼底では.中心動脈が狭小で,眼底全体にザラザラし

た汚い感 じがあり,辺縁部に多 く色素沈着する r.p.

を認める.婦人科診察によると子宮はや 小ゝ さいが性

器の発育は正常である.

初診時の脳波は閑喰のみであるが.基礎律動は5-

6Hzの徐波活動であり.それに屡々高振幅の3-5Hzi

のβ波の群発が出現 している (Fig.4).双極導 出で

は前頭穣一前側頑や前側頑一側頭で振幅に左右差 (右

>左)がみられるが,閃光刺激では著変なし.約 5カ
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Fig.2.Electroencephalogram (case1).A.Atrest,.slow waves(4-5
Hz)inlowamplitudearedominantatLF,RF,LCandRC,α rhythm
(10Hz)being poorlycontinuous.B,Duringhyperventilation,an
outbreak ofspikeandwavecomplex(3-3.5Hz)inhighvoltage
(upto300〟Ⅴ)isseen.Inthisandfollowingagures,Lindicates
left;R,right;F,frontal;C,central;0,0ccipital;T,temporal
;Fp,frontalpole;ECG,electrocardiogramく;EOG,electrooCulograml.

Fig.3.X･raypictureof
thethirdand little丘ngersoftherighthand(case2).T

hereisa bradydactylyinthelittlefinger.being･

accompaniedwiththedevelopmentalasym
m･etry between theulnaland radialsi

desatthemedianphalanx. 月後の脳波も開険時記録であるが,高振幅のβ波 の群

発の周期は3-3.5Hzのことが多 く.しかも嫌波

成分を伴ない梯徐波結合の様相をとることが多 い (Fi

g,5).入院後約 3カ月で原因不明の発熱及び

顔面 ･上肢の発疹を示 し.約10日後に一般状態が悪化 し

死亡 した.症例 3.17才,女子.家族歴

.父親が交通事故で死亡 している以外特記すべき事な

し.血族結婚なし.既往歴及び現病歴.満期安産にて出生するも両側の足に第

6比があり切除する.小学校入学当時.弱視に気付かれているが,
9才の時急に,更なる視力の低下と歩行障害,全身の

痛みを訴え,昭和40年 8月 (9才)から翌41年 1月まで
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Fig.4.Electroencephalogram (case2).ThisEEC wasrecorded
on the eye-opening condition.Thebasicrhythm isconstituted
ofslow waveactivitiesat5-6Hz.whichareoften replacedby
burstsofβwaves(3-5Hz)inhighamplitude.
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Table1.Laboratoydata ofourthreecases.

CaSel Case2 Case3 Casel Case2

Case3･BloodCellsRedBloodCount 15 530×10一 ～462×10■ ACTH Stim.TestSu-4885Test 十 hormalnoma1-10 +4

.1一一71,3nomalWh iteBloodCount 5

800 6400 ThyroidCol

orⅠndeX 100 80 BMRHemogra血BloodChemistry changes )InO

rmal PBⅠTriosorb 0.93+Urea.N

20 12- 18 Re占-0-MatT一 noma

lNa 138 141 142--147 T, nom alK 3.9210

55-1077 4.6 4.1-5._0 TSH Measu

re nomalCa 4.7

4.8-5.1 SerologicalTestC1 1.0 103-107 C氏p -

P 4.6 4.05.4-5.61.2158-20460-12590一一105 RA + -FeUricAcidCreatinineTotalCho1dstero1Triglyceride 32219568-72

ColdAgglutininASLOSyp

hilisUrinalysisProtein × 8×250土Bloo

dSugar sugar - - -FastingBloodSugar Urobilinoge

n - 土～+I ±Glu.coseTorelanceTest borderline2- 7 borderline4 S

edimentLiVerFunctionTest Erythrocyt 2-3/f

ield 一一+270-210(15)ノ 1-2/fieldⅠcteruSⅠndeX Leucocyt 3-4/fi

eld 2-こ3/fieldSenlm Prqt

ein 8.4 7.0 6.9-7.84.1 Epithelium

1-2/field 3-4〝ield3ー4.5Albumin

52.0 43.5 Cast 41α1-Globulin 2.0 7.0 Ren

alFunctionTest¢2-Globulin 6.7 13.5

UrineQuantityβ-Globulin 15.5 14.0 SpedficGraV

ity 1.012-1,(〕旺)γ-Globul

in 23.8 22.0 PSP15Minutes 24A/GRatio

0.9329 0.77 2Hours 76160- 120 54190-90ZTT

8.6 CerebrospinalFluidTTT 1.5-3.4nom a1 0.9-2.0 ⅠnitialandTeminalSCOTSGPT 16-44

Pressurek d'T (10) 275→140(15) (6)LDH 281.1 ll-51365-.5966.1-9.5 Quecenstets

estAppearance wateryclear wateryclearwatery

cleQrCholinesteraseAlkaline.Phosphat

ase CellsNonne-Apelt'畠Reaction 6/3土 6/3-9/3 4/319A

cid-Phosphatase 0.68-0.79 Pandy'sReactioh 土Amylase 152-220 TotalProtein 17 16-25CreatinePhosphokinase 18-3

1nomal Glucose 65noma1 56-74 57tEndocrineFun

ctionTestPituitary-Adren

al17-KS(Urine) ChloridesTryptophanTakata-Ara'sReaction 121-124nomal

130nomal17-OHCS(Urine) 3.5 nomal SerologicaⅠTestforSyphilis

学業になかなかっいてゆけず,寮生との トラブルを契機とし

て,自閉的非社交的な生活態度をとるようになり.被

害 ･関係妄想と患われる症状も呈 した.また全身の痛み_･脱力を訴え,48年 3月にB大学内科 に入院

し.両側性視神経萎縮 ･知能発育遅滞 ･右手指の合指

症 ･外反肘 ･こびと症の所見が認められている.これまでに.け

いれん発作の既往はない.現在症.身長は141.6cm,

体重は47-52kgで肥伴･こびと症 ･外反肘 ･外

反膝がみられ.右第 5指に合指症がある.恥毛がややまばらな以外に.外性器の発 青は正常で

,月経もほぼ規則的である.神経学的所見では, 二頭筋反

射や四頑筋反射の左右差 (右>左).retropu

lsion,小股歩行がある他異常な し.知能 はWA
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(Fig.6).眼科的検査では r.p.(advancedstage).

上行性視神経萎縮があり.視力は右0.04,左0.0ゝ5で,

右眼に白内障もある.ERGでは全くその反応 をみな

い (Fig.7).また婦人科診察では内性器の所見 も

は 正ゞ常である.

脳波は数回に亘り記録してあり,初回入院時の昭和

40年 9月 (9才)の脳波では.基礎液の振幅は中等度

で,8Hzのα波が僅かに出現 しているが,6-7Hz

の波や,更には 3Hz程度の徐波がかなり混入 して

おり,一部では高振幅化 し群発状を呈するところもあ

る.過呼吸での徐波化は著明でなく,光刺激での異常

波賦活はない.同年12月の脳波ではα成分が若干ふ

え,不規則であるが 9Hzのα波があらわれている.

しかし.基礎液は 7Hz前後の中等度振幅の波で .

それにや 高ゝ振幅の 5Hzの波を認め. この波 は群

発状をとる傾向があり,振幅は右<左である.その

他,高振幅の 4Hz棟徐波結合があり,棟波成分の

振幅は右>左である (Fig.8).

更に昭和48年12月 (17才)の脳波では.a波は8H豆

のものが, 連続性悪く少量みられる程度で, 基礎液

は殆んどが6-7Hzのβリズムからなり.時に5-7

Hzの高振幅な群発が出現しており,これに棟波成分

を伴ない.不規則な棟徐波結合の形をとることもあ

る.過呼吸で buildupされ.3-4Hzの棟徐波結

合が出現する.光刺激は著明な変化をもたらさない.

また.49年 1月の脳波では.基礎液は非常に不規則と

なり.8-9Hzのα波は少量で,β波や高振幅の3-

4.5Hzの徐彼が大部分を占める.また全汎性で3-

5秒持続する高振幅の0波 (4-5Hz)群発があ ら

われ.棟波 (その振幅は右>左)を伴なっている.過

呼吸でもβ波群発や不規則頼徐波結合をみとめ.開閉

険や光刺激では,安静時の patternの変化をみない.

49年2月の脳波の特徴は,150〟Ⅴ 前後のβ波が.後方

優勢に2-10秒に亘り出現することであり.3-5Hz

の棟徐波結合もみる. 同年 4月での特徴 は.3Hz

棟徐波結合が6秒に亘り持続し.15Hzの光刺激で棟

徐波結合が賦活されることである (Fig.9).

以下に,3症例を要約する (Table2).

症例 1.家系に血族結婚のみられる15才の男子で.

r.p..肥伴.多祉症 (残辻),知能低下 (1.Q.40),性

器発育不全があり,気脳写で側脳室軽度拡大 を示す.

過呼吸中の脳波に 3-3.5Hzの高振幅な棟徐波結合

が現われるが,けいれんの既往を欠く.

症例 2.両親はまたいとこ同志.患者は幼児期より

精神発達遅滞し,5才頃けいれんを伴なう熱性疾患に
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雁点し,13才頃より肥伴を呈した16才の女子で.r.

p‥ 肥肺.短指症.高度の知能低下を示すほかに,け

いれん発作を有する.気脳写上.脳室全般の軽度拡大

があり.脳波に3-5Hzの β波群発や3-3.5Hzの

棟徐波結合をみとめる.入院3カ月で発熱 ･発疹を呈

し死亡した.

症例 3.血族結婚のない家系に生れた17才の女子

で.r.p..肥肝.多祉症 (切除),合指症 .知能低下

(I.Q.60?)を示すが,性器発育不全を欠 き, けいれ

ん発作を認めず.時にヒステリー性の失立失歩や興奮

を示すが.基本的には自閉的非社交的な生活態度をと

り.過去に妄想様状態を有したこともあった.9才の

脳波では.5Hzの群発や 4Hzの棟徐波結合がみら

れ.17才時には 3-5Hzの梯徐波結合があらわれ,

過呼吸 ･光刺激で賦活され易い.本例はまた.9才の

とき某大学で MSpossibleと診断されている.

Fig.6.X-raypictureofthethirdand l

ittle負ngersoftherighthand (case3),sho

wingasyndactyly inthelittlefinger.i,1--
-- - : - ~ ~ 三 一 ~ 二二二二ご…† ｣ ｣

F
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Bardet-Biedl症候群の3例

Table2.Summaryoffivecardinalsymptoms,otheronesandEEC
finding,beingfoundatour3patients.

Case(Sex) 1(Male) 2(Female) 3(Femal

e)Age 15y 16

y 17yTapeto-retinaldegeneration

+I + +Ob

esity + + +Pol

ydactyly + ?● +and/or (Polydactyly) (Bradydactyly) (Polydactlyandsyndactyly Syndactyly)

Mentaldeficiency + I+ト

+(ⅠQ:40) (Ⅰdiot?) (ⅠQ:607)Hypogonadism orHypogenitalism + +(His

topathological) ◆Convulsion - + -Con
sanguinity 十十 +(parents:secondcousin) -

EEGT 3-3.5HzSp-W 3-5HzβwaVeburst5HzslowwaVecompleX十(during 3-3.5Hzhigh bu

rstand4HzSp-tvHVI) Voltage
slowwaVe complex.Afterburstwithspike 8years,3-5Hz

Component (mainly3-4Hz)～-wcomplexatrestand/orHV orⅠPS~千･+indi
catespresent;?,suspect; +十,presentstrongly;-,absent.iEECindicateselectroencephalogram;SpIW complex,spikeandwave･complex;

HV,hypeⅣentilation;lps,intem ittentphotics

timulation.考 察B-B症候群での主要症状とし

て Stiggelboutl)はtapeto･retinaldegene

ration.肥鮮 (obesity),多指症ないし合指症 (polydactyly

and/orsyndacty-1y).知能低下 (mentaldef

iciency),hypogonadismないし hypogenitalism の5つをあげ,K

lein ら4)はこの5つのすべてを有するものを

完全型, これの1-2の症状が欠けるものを不全型,

r.p.が他 の眼症状で置換えられている場合を非定型といい.

完全型の臨床症状が他の生来性奇形や遺伝性疾患に

よって複雑化されている例を広大型 (extensive

form)とよんでいる. これに基づいてわれわれ

の3例の症状 をTable2に示 し,考察を進めたい

.症例 1は明 らかに完全型に属するが.症例 2や3で

は些か問題 があ る.すなわち.症例 2では多指症ないし合指症

を欠 き.臨床観察で性器発育不全をみとめないが,レ

線上から第5指の短指症,発育不全がみられ,また病理解剖で原 337始卵胞の減少 も認められ.完全型とも考え

うる.症例3は既往歴及び現病歴の項でものべた如 く.某

大学でMSpossibleと診断されており問題

あるケースであるが,B･B症候群とすると,その

5つの主要症状 で は性器発育不全のみを欠いており.不全型に当る

.B･B症候群の5つの症状の個々や. その他

の症状については Stiggelboutl)の記述

にゆだねるとし,以下に3症例の 1-2の症状を通 して考察をすすめ

る.先づ症例 1は B･B症候群の完全型であるので,脳波についてのべる

.Stiggelboutl)がこれまでの文献 より,脳波の正常な例から severecer

ebraldysrhy･thmia,generalizedslowwaved

ysrhythmia,Sl-owandirregular

background activity,rapidpa

roxysmof15-18C/Sを示す例のあることを述 べて
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seriesにおいて, absence･typeの seizure が予

期される,bilateralsynchronousgeneralizedpar-

oxysmalactivityや centrencephalictypeの epi-

leptogenicactivityを記録 しているが.その脳波 図

を示 しておらず具体的には不明である.わが国 で も,

倉田ら5)は自験例 9例 と文献例13例の脳波 を検討 し,

徐波や低電位を多 くみとめ,一部で平担脳波を記録 し

たが,屋良 ら6)は自験例 6例に文献例29例を加え.倉

田ら5)と同様に覚醒時の異常波の主体と して徐波化 .

低電位化を確かめた.屋良 ら6)はまた,6例中 2例 の

睡眠脳波に6Hz陽性棟波をみとめ,更 に家族 の睡

眠脳波でも,5例の母親の2例に 6&14Hz陽性棟

波をみとめた.6&14Hz陽性棟波を B-B 症候 群

にみとめたのは屋良 ら6)のみであるが,彼 らはそれを

本症候群の問脳障害の脳波的表現 と考えている.われ

われは症例 1で練徐波結合を記録 したが,更に周期は

各症例で若干異るが,他の2例でも棟徐波結合をみと

めた.しかるに棟徐波結合と明瞭 に記 した報告 はな

く,先にも引用 した如 く,Stiggelboutl)が それ と想

像される pattern を記述 しているに過ぎず. これ と

て脳波図が呈示されていない (本症候群の脳波に関す

る詳論は別稿として準備中).

症例 2は剖検により陳旧な脳膜脳炎の存在 した可能

性がっよい3)(本例の病理組織についての詳論 は準備

中)が,一方 B･B症候群の主要症状をかなりの程度

に有 していることは前述 した如 くである.すなわち多

指症ないし合指症を欠 くが,両側第 5指の中節骨の発

育異常をみとめ,いわゆる骨格異常 の存在 が考 え ら

れ,また塩床観察上,性器発育不全や内分泌検査異常

はなかったが,剖検により卵巣の発育不全を認めてい

る.

こ でゝ,B-B症候群での症状の出現度 につ いて述

べると,Kleinら4)によると完全型は45.6%で過半数

を占めていない.また.これら5つの症状のうち.比

較的現わ叫易い症状は肥伴,r.p.,四肢の奇形で , そ

れぞれ80%以上にみられ,精神障害 (樽に知能遅 滞)

は79.2%に出現 している1).Bel17)は273名の B-B症候

群で.r.p‥ 肥肺,知能低下をそれぞれ80%以上 にみ

とめており,多指症を73.6%に観察 した.これに比 L

hypogenitalism の出現率は Klein ら4) では64.6%

で.Bell7)では65.6%と低 くなるが,女子 のみ につ い

ては更に低 くなり,Kleinら4)では45%.BellT)で は

㍊.1%であり,hypogenitalismは男性より女性 にあ

らわれ難いといわれている.この差は性器構造やホル

モンの違いによると考えられているが ,本例 の ごと

く,臨床上は異常がないとみなされ,剖検で卵巣の発

育不全が指摘されるケースのあることを思 うと,女性

の hypogenitalism の存否に関 しては慎重であ らね

ばならないと考える.

本例を B･B症候群のケースとしてみた場合. その

5つの主要な症状をは みゞたしていると云 う点で完全

型に入れてもよいかもしれないが.それにしても若干

の問題がのこる.すなわち,B･B症候群 で は,肥伴

は多 く出生時ないし1年以内にみとめられる8)の に対

し本例では13才頃から比較的急激にあらわれてい る.

また知能発育遅滞は多 く mildなもので (38例 中21

例)重篤なものは少い (5/38)といわれている4)に も

拘 らず.本例の知能障害はかなり高度 であ る. さ ら

に.Kleinら1)は48例中のうちにてんかんを全 くみ と

めていないが,本例では肥伴があらわれた頃か ら,け

いれん発作をあらわすようになった点 も特異 で あ る.

けいれん発作については,そう頻度は高 くないが ,

B-B症候群にときにみとめることは Stiggelboutl)や

Bauman ら8) によって文献的に明 らかにされている.

従って,B･B症候群に,たまたまてんかんが随伴 し

たとして本例を理解することもできるが,本例に剖検

上.陳旧な脳膜脳炎があるため.その点からも,肥伴

やけいれんや脳波変化や重篤な知能障害が論ぜ られる

べきである.

先づ,知能障害が脳膜炎後にくることはよく知 られ

たところであり,その病理的背景として,脳膜の肥厚

･癒着による髄液流出障害や,脈絡叢からの髄液の過

剰流出が考えられており.それに由来する脳水腫も多

く伴 ってみられるが.本例にも軽度の脳室拡大をみと

めている.次に.けいれん発作や異常脳波の出現であ

るが,脳膜炎の経過中やその后にけいれん発作がみと

められる… )し.また輔波や棟一波結合や鋭波 が脳炎

羅患 3年後の58例申9例 でみられている11).Gibbs

ら12)ら,215例の脳炎の追跡研究でその15%にepilep-

ticseizureを冬とめ,また追跡脳波の約1/3に発作

性異常波がみられ.その2/3以上が negativespike

(withorwithoutslowing)であることを報 じてい

る.脳膜炎と診断されたものが脳実質の損傷を患わせ

る碍神神経症状を後にのこすこと10)13)や.さらに剖検

で脳膜にとゞまらず脳実質の侵典 11)15)も認められ るこ

とか ら,脳膜炎での炎症ならびにそれに由来する他の

変化は単に脳膜にのみとゞまるとは云えない.また脳

膜脳炎のあと肥陣を生ずることもしられており,流行

性脳炎后の中枢性肥勝と性格変化16)や.過度 の肥伴 .

耐糖性上昇,性器発育障害の合併17)が論 ぜ られてい

る.
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この様に,本例を B･B症候群の完全型と単純 に考

えるには問題があると患われるが,r.p.があること,

精神発育遅滞が幼児期よりみられること,多指症や合

指症はないが他種の骨格異常が手にみられることなど

から,B-B症候群としての基質があり, それに陳旧

性の脳膜脳炎が加わり症状が付加 ･増強されたと理解

しうると思 う.

症例 3は Table2でみると,5つの主要な症状 の

うち1つ (hypogonadism orhypogenitalism)を

欠 くが.前記症例 2でのべた如 く,女性での hyp0-

genitalismの発現率の低さを考え,更に本例が頻度 の

高い症状を4つとも併有 していることを思 うと.B･B

症候群 の不全型としてよいかと考えられる.しか し,

本例の既往歴及び現病歴での/べた如 く,某大学で MS

possible と診断されている点が先づ問題となる.

眼症状を考えると,B･B症候群では ERG の消失

が診断的にきわめて有用である1)18)1g)といわれる一方 .

MSでは一般に ERGの変化 はないとされてお り,

本例では ERGを全 く欠如 している.また ,MS で

は opticneuropathyは数日で maximalとな る

が.2過前後で通常回復 し,すべてではないが大半で

は visualfunctionは完全に回復すると云われてい

る20)が,本例では視力障害は進行性である.

次に脳脊髄液の所見であるが,当科入院中は異常所

見をみとめなかったが,MSpossibleと診断 された

とき (9才),細胞数は107/3であった.MSでの脳脊

髄液所見については Tourtellotte21)が詳 しくのべ .

伊規須ら22)も報告 しているが.伊規須 ら22)によると.

白血球数は0-30/mm3に分布 し平均は4.5/mm3で あ

り,増悪期.極期での平均がそれぞれ11.0/mm3と8.6

/mm3であった.彼 らは MS35例,Devic病 3例 の

計38例からの70回の脊髄液から前記の結果をえたので

あるが.そのうち30/mm3と28/mm3を 1回づっ記録 し

ているのみである.また.Tourtellotte21)によると.

文献からえた4200例以上の大凡1/3が5/mm3以上 の細

胞数であるが,25/mm3をこえるのは1%以下で.50/

mm3をこえるのは僅か2例であったとのべ.彼の経験

例でも99%以上が30/mm3以下であり,50/mm3以上の

ものはなかったと報告 している.従って107/3≒36/m

m3と云う本例の細胞数は MSとしては稀なもの と云

わねばならぬ.

さらに,9才での発症を MSの初発とみ るときわ

めて稀なケースと云う事になる.すなわち.Kurtzke

28)によると,彼が MSの若年発症者を文献に渉猟 し,.

そのうち7才での発症 と考えるのは3例で,9才の発

339

症を納得 しうるのは1-2例にすぎず,5才以下での

MSの発症はなく, 5-9才ではきわめて稀 (0.7-

0.4%)であるとのべている.本例の臨床神経症状 を

別にし,現在の ERGや9才時の脳脊髄液所見 ,更

に初発年令を考慮すると MSとしては稀な ケー スで

あると云える.他方 Table2 にみるごとく,BIB 症

候群としてはかなり信頼度の高いいくつかの症状を併

有 していることを勘案 し.現段階では B-B症候群 の

患者が MS(possible)を併発 していたのか もしれな

いと考える.

次に本例では被害 ･関係妄想を思わせる症状を呈 し

た時期があるので,精神症状についてのべ る.B･B

症候群では精神テンポが緩慢鈍重でかっ自発性に乏 し

いと云われており4)23)24),本報告の症例 1がそれに相当

する.また,単純な精神薄弱のみを B･B症候群 が示

すのではなく,｢問題行動は屡々みられ,それは Lau-

renceらの報告 した患者で性急な気質が若干 み られ

たと云う Hutchinson(1900)の記載 の程度 か ら.

反社会的傾向を伴なう情緒障害やパラノイド精神病や

分裂病の程度にまで及ぶ｣とも云われている1). しか

し実際の報告は少 く,分裂病様の精神状態となり精神

病院に入院 した17才の少女4)や,分裂病様幻覚妄想状

態を呈 した24才の男子25)についての報告があるが.共

に簡略に過ぎる.

精神症状を今少 し詳 しくとりあげたのは次 の 3篇

で.華々しい精神症状を呈 した最初の報告であると著

者21)が述べているケースは,幻聴や被害 ･被毒妄想を

示 した38才の男性で.その症状のため18年間.精神病

院に在院 した.また臨床症状から B･B症候群 とす る

には若干の疑問があるが.パラノイド分裂病を伴ない

35才から30年間精神病院に入院していたケースを 0'

Mahony26)は誇大妄想狂,空想性虚言者 とみなし.そ

の精神症状を生理的ならびに知的な-ンディキャップ

に対する overcompensationとして理解 しようとし

ている.本邦では池田ら27)が本症候群の精神症状につ

いて触れ,鈍重 ･動作緩慢 ･自発性減退などの持続的

精神症状を示す群の他に,周期性精神症状を呈する群

のあることを報告 している.われわれの症例 3の精神

症状を.分裂病性の心性とみなすか.それとも精神な

らびに身体の低格者 (知能低下に加 うるに,視力低

下.合指症を有 していることをさす)が示 した反応性

の体験28)と考えるかは,今後や 詳細 な follow-･up

S■tudy に待つ所が大である.

要 約

B-B症候群に属せしめうると思われ る 3例 を報告
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した.第 1例は15才男子で,r.p‥肥伴.多祉症 ,知

能低下 (I.Q.40).性器発育不全の5主敏 を有 し,完

全型である.家系に血族結婚あり.第 2例は16才女子

で.r.p‥肥肝,短指症,知能低下 (白痴?).卵 巣発

育不全 (組織病理上)があるが.他にけいれん発作を

示す.幼時に熱性疾患の既往があり.剖検上からも陳

旧姓脳膜脳炎の存在 した可能性があり.B-B 症候群

が脳膜脳炎で修飾された症例と考えた.この症例の両

親はまたいとこ結婚.第 3例は17才女子で,r.p‥ 肥

肝,多祉症と合指症.知能低下 (I.Q.60?)を示すが ,

性器発育不全を欠 く.家系に血族結婚なく,本症例に

けいれん発作の既往 もない.自閉 ･非社交的生活態度

をとり,時に妄想様状態やヒステリー状態を示 したこ

とがある.某大学で MSpossibleと診断されたが ,

B･B症候群に MS(possible)が併発 したか と考 え

た.

これら3例の脳波は.3-5Hz(多く3-4Hz)

の棟徐波結合を示 した.B-B症候群の脳波 に関 す る

報告の若干を紹介 し.また知能低下以外の精神症状や

てんかん発作についても文献的考察を行なった.

第 2例では,脳膜脳炎の病因的な関与について特に

考察 し.また第 3例では ERG.脳脊髄液細胞数 ,初

発年令の点から MSとの診断以外に,B･B症候群 と

しての側面も充分にうかがわれることを述べた.

眼科学的診察ことに ERG記録に関 し本学 眼科学 教

室.米村大蔵教授.田辺譲二先生の多大の御協力をえま

した.こゝに深 く感謝いたします.
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Abstract

A clinicalreportwasmadeon threecases,considered to belong to theBar･

det-Biedlsyndrome.Case1wasamaleof15years,havingallofthe丘vecardinal

symptomsofthissyndrome;retinitis pigmentosa, obesity, polydactyly, mentdl

deficiency (I.Q.40)andhypogPnitalism･Therefore,thesymptomsofthiscasecould
beconsidered thecompleteform.Therewasaconsanguinity in hisfamily.Case

2wasa16-year-Oldfemale,whoshowed retinitispigmetosa,obesity,bradydactyly,

oligophrenia(idiot?) and undeveloped ovary (which wasfound histopathologic-

ally),andwhoadditionallysufferedfrom convulsiveBt.Weconsiderthatalthough

shepresentedtheBardet-Biedlsyndrome,herclinicalsymptomsweremodified by

meningoencephalitis,becauseshehadafebrileillnessinchildhoodandtheautopsy

suggestedapossibilitythatshehadsufferedformerlyfromaninflammatory disease

ofthemeningeand brain.Herperentsweresecond cousinsmutually.Case3,a

femaleof17years,born in afamily withoutconsanguinity,showed retinitispi一

gmentosa,obesity,poly-andsyndactyly,and mentalretardation (Ⅰ.Q.60?)butdid

notshow hypogenitalism.Shehad noconvulsionsin herhistory.Fortherecent

few years,shehasrevealedautisticandnon-socialattitudes,andfallenin paranoic

orhystericalstageattimes.Webelievethatshe is alsoacaseoftheBardet-Biedl

syndrome,which mightbeaccompanied with multiplesclerosisforsometimes,be-

causeshe was diagnosed once asmultiple sclerosis (Possible) at a univer-

sityhospitaL

Wefound thespikeand wavecomplex of3-5Hzin allofthethreecases.

Inthepresentpaperwecitedsomereferencesconcerningtheelectroencephalogramof

theBardet-Biedlsyndrome,andfurtherdiscussedthepsychoticsymptom besidesthe

mentaldeaciencyandconvulsiveattack,byreferringtoearlierreports.

Wethrew lightonthecausalparticipationofhermeningoencephalitisespecially

in theclinicalsymptomsofcase2.However,wecould notconfirm whetheror

notcase3suffered from multiplesclerosisin thepast,onthebasisoftheele-

ctroretinogram,thecellcountofcerebrospinalnuidandtheonsetageofillness.


