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はじめに

Sturge-Weber症候群（SWS）は 2万人から 5万人に 1人の
発症とされる稀な孤発性の皮膚神経症候群であり，三叉神経
第一分枝（眼神経）領域の顔面血管腫（ポートワイン母斑），
同側の脳軟膜血管腫，同側眼の血管腫を特徴とする 1）．顔面
血管腫と脳軟膜血管腫の両者がある I型，顔面血管腫のみの
II型，脳軟膜血管腫のみの III型に分類され（Roach Scale），こ
のうち III型は全体の 10％と稀である 2）3）．比較的多い神経症
状として，頭痛（40～60％），精神発達遅滞（50～75％），て
んかん発作（75～90％）が挙げられ，てんかん発作を認める
症例では 85％以上が 5歳までに初回発作を来す 4）5）．今回我々
は，55歳で初回のてんかん発作を来し，SWS III型と診断し
た 1例を経験したため報告する．

症　　例

症例：55歳，男性
主訴：右半身の動きがぎこちなく感じる
既往歴：マラリア（20歳），乾癬（20歳代），高血圧，心不全．
家族歴：血族婚なし．類症なし．
生育歴：出生，発達とも異常なく，普通高校卒業後に就 

職．25歳から陶芸家．

生活歴：喫煙：20本 /日（20～53歳），飲酒：焼酎 1合 /日．
現病歴：約 20年前から一過性の右手足のぎこちなさを 

度々自覚し，数分から数時間持続したが，生活や仕事に支障
はなかった．2015年 12月下旬，右半身がうまく動かない感
覚を訴えて他院の内科を受診し，頭部 CTで左大脳に石灰化
を認め，経過観察のため入院した．頭部MRIで，左大脳半球
の脳萎縮を指摘された．入院 2日目に全身けいれん発作を来
し，フェニトイン点滴で改善した．その後はフェニトイン
300 mg/日の内服治療で発作はみられず 7日目に退院し，頭
部画像異常の原因精査を目的に当科外来に紹介された．肝機
能障害を認めたためレベチラセタム 500 mg/日に変更し，2月
初旬に精査目的で当科に入院した．
一般身体所見：身長 166 cm，体重 52 kg，BMI 18.8％．体
温 36.9°C，血圧 158/87 mmHg，脈拍 85/分・整．顔面，体幹
に尋常性乾癬による発赤，落屑を認めるも，ポートワイン母
斑は認めなかった．眼底に異常なく，眼圧は正常で緑内障の
所見は認めなかった．
神経学的所見：意識清明，左利き，Mini Mental State Examina-

tionは 30/30点，高次脳機能評価（レーブン色彩マトリシス検
査，リバーミード行動記憶検査，Trail Making Test（TMT），
時計描画検査）は正常範囲内．脳神経系に異常所見なし．運
動系では右握力 32 kg，左 43 kgで上肢 Barre徴候は陰性，徒
手筋力テストは右上腕二頭筋が 4+でその他は 5であった．
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筋トーヌスは正常で，不随意運動を認めなかった．深部腱反
射は右上下肢で亢進しており，Babinski徴候は右側で陽性で
あった．指鼻指試験，膝踵試験では右でわずかに拙劣であっ
た．感覚系では右半身でごく軽度の触覚・痛覚低下を認めた．
自律神経系，姿勢，歩行に明らかな異常は認めなかった．
検査所見：血算，生化学は異常なし．感染症，凝固系，腫

瘍マーカー，ビタミン，抗核抗体，MPO-ANCA，PR3-ANCA

は異常なかった．尿検査は異常なし．髄液検査は細胞数 1/μl

（単核球 100％），総蛋白 41 mg/dl，糖 58 mg/dlと異常なかった．
頭部単純 CTで左前頭葉と頭頂葉の萎縮と皮質に沿った石

灰化を認めた（Fig. 1）．基底核と小脳には石灰化を認めなかっ
た．頭部単純MRIでは拡散強調画像（diffusion-weighted image; 

DWI），FLAIR画像で特異的な所見はなく，磁化率強調画像
（susceptibility-weighted image; SWI）で左の白質内横断静脈の
拡張を認めた（Fig. 2A）．造影後 T1強調画像で左前頭葉と頭
頂葉に軟膜増強効果が疑われ（Fig. 2B），造影後 FLAIRでは同
部の軟膜増強効果が明確に認められた（Fig. 2C）．脳血流SPECT

では左前頭葉から頭頂葉で集積低下を認めた（Fig. 3）．脳波
では左頭頂部に低電位徐波の出現を頻回に認めた．
臨床経過：顔面血管腫や緑内障は認められず，MRIの造影

後 FLAIRで脳軟膜血管奇形を疑う特徴的な画像所見を認めた
ことから SWS III型と診断した．入院当日に右半身の違和感が
再発したため，レベチラセタムを 500 mg/日から 1,000 mg/日
に増量した．その後は右半身の違和感の再発はみられず，入
院 7日目に独歩退院した．退院後の 1年間に「右半身の違和
感」は一度も起こっていない．

考　　察

SWSは典型的には小児期にてんかん発作や精神発達遅 

滞を契機に診断され，壮年期以降で診断される例は稀であ 

る 6）～8）．また，皮膚病変と眼病変を伴わない III型は全体の約
10％程度である 3）．本例のように成人で診断されたSWS III型
は極めて稀であり，文献検索しえた限りでは 4例のみであっ
た（Table 1）9）～12）．既報告における診断年齢は 23～47歳であ
り，50歳を超えて診断された例の報告はなかった．本例を含
めた 5例において，全例で精神発達遅滞がなく，てんかんを
有する症例では薬物への反応良好であった．III型では頭蓋内
病変以外に SWSを疑う特異的な症状や眼および皮膚所見を
伴わないため，臨床診断には画像所見が極めて重要になる．
本例，既報告ともまず頭部単純CTが施行されている．SWS

では罹患部位の脳萎縮，脳溝に沿った石灰化（gyriform 

calcification）がしばしば認められる．頭部単純 X線あるいは
頭部単純 CTにおいて，脳溝をはさんで線路状に平行に走行
する石灰化は “tram-track sign” とよばれ 13），本例でもこれを
認めた（Fig. 1）．しかし，小児期の虚血性疾患では他疾患でも
石灰化沈着を生じるうる 14）ほか，皮質や皮質下の石灰化は結
節性硬化症，感染性髄膜炎や脳炎 15），脳梗塞 16），腫瘍など 13）

でも報告があり，鑑別にはMRIが必須である．
単純MRIにおいては SWIが軟膜血管病変と側副路の評価
に優れるとされ 17），本例でも髄質静脈や皮質脳回に沿った異
常の評価に有用であった．造影 MRIにおいては，造影後
FLAIR画像により病変の範囲を正確に同定できる 18）．本例で
は，造影後 T1強調画像よりも広い範囲に造影後 FLAIRで病
変を認めた．模擬血液を用いた実験では，造影後 FLAIRの信
号強度は管腔内の流速に影響され，1.0 cm/s以上では信号比
が優位に低下するとされる 19）．超音波で計測可能な脳静脈で
最も流速が遅い深中大脳静脈の流速は2～21 cm/sとされてお
り 20），正常の脳静脈においては造影後FLAIRの信号強度が低
くなり，描出されないと考えられる．我々の症例の軟膜病変

Fig. 1　Brain CT on admission.

Brain CT shows calcified foci in the left fronto-parietal cortices. There is “tram–track” appearance (arrow).
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Fig. 2　Brain MRI.

Magnetic resonance susceptibility weighted imaging (SWI: axial 3 T; repetition time (TR) 23 ms, echo time (TE) 34 ms) shows cortical gyriform 

abnormalities (arrows) and enlarged transmedullary veins (circle) (A). T1 weighted post-gadolinium contrast imaging (T1-Gd) (axial, 3 T; TR 

8 ms, TE 5 ms) shows increased gyriform enhancement and atrophy of the left frontoparietal cortex (B). Post-contrast 3D fluid-attenuated  

inversion recovery imaging (axial, 3 T; TR 6,000 ms, TE 367 ms) showed more extensive leptomeningeal enhancement than post-contrast  

T1-weighted images (C).

Fig. 3　Technetium-99m-ethyl cysteinate dimer (99mTc-ECD) single-photon emission CT (SPECT).
99mTc-ECD SPECT shows hypoperfusion in the frontoparietal lobe (white circle).
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部位では静脈灌流障害を反映して造影剤を含む血液の流速が
低下し，造影後 FLAIRで増強される高信号として明瞭に描出
されたと考えられた．本例の軟膜病変は前頭葉，頭頂葉に認
めており，後方優位に病変を認める 1）ことの多い SWSとし
て非典型であった．Dilberらは本例と同様に前頭葉，頭頂葉
に病変を認めた SWS III型の小児例を報告し，胎生期の何ら
かの異常が罹患部位の違いに影響することを示唆している
21）．

SWSの病因は，正常では胎生第 5週頃に形成され 8週まで
に退縮する原始静脈叢の遺残であり，血管腫とされてきた脳
軟膜病変は原始静脈叢が分布した部位に生じる毛細血管と静
脈の血管奇形と考えられている 22）．胎生期に何らかの刺激が
働き体細胞変異を生じ，移動後に同じ分節レベルの異なった
部位に血管奇形が生じる機序は脳，顔面，網膜に動静脈奇形
を来すワイバーン・メイソン症候群などでも知られており，
cerebrofacial arteriovenous metameric syndrome（CAMS）と呼ば
れる 23）．胎生期の体細胞変異によって生じるmetameric syndrome

は，non-hereditary genetic diseaseということになる．CAMS

と同様に，SWSの病変分布を cerebrofacial venous metameric 

syndrome（CVMS）の一つとして発生学的な脳領域から考察す
る報告があるが，胎生期の顔面と脳の厳密な対応部位につい
ては不明である 24）．顔面血管腫と同側のdevelopmental venous 

anomalyを認めた CVMSの報告では，前額部と前頭葉の対応
が疑われているが 25），本患者では前頭葉病変を認めているもの
の顔面の病変を欠いている．胎生期の血管支配と罹患部位と
の対応の解明には，さらなる研究，症例の蓄積が重要である．
近年，SWSの病因が体細胞変異による GNAQ遺伝子の点

変異であることが判明した 26）．本例は遺伝子変異を確認でき
れば本邦の診断基準 27）を満たすが，皮膚に病変がなく，てん
かんコントロールが良好であったために病変組織（本例では
左大脳病変）の採取を要する GNAQ遺伝子検査は施行してい
ない．しかし，特徴的なMRI画像所見とともに脳波で患側の
低電位徐波を認めたこと，脳血流 SPECTで脳軟膜病変部位
が低血流域として描出されたことも併せて，本例は SWS III

型で矛盾がないと考えた．
成人発症の SWS III型は非常に稀であるため，早期診断は

容易でない．片頭痛として長期間経過観察されていた例 10）や，
慢性髄膜脳炎の増悪として初期治療されていた例 12）もある．
また，SWSにおける「てんかん」では，軽微な症候のため判

別しにくい発作が数十分～数時間に及ぶともいわれてい 

る 28）．本例の約 20年前からみられていた「一過性の右手足
のぎこちなさ」も，抗てんかん薬を開始後には全く生じてお
らず，軽微な部分発作であったと考えられる．SWSでは，て
んかん発作をくり返すことによる知能低下や血管奇形からの
出血のリスク 6）があるため早期診断が大切であり，必要に応
じて抗てんかん薬投与や高血圧などの管理，頭部への衝撃を
避けるなどの生活指導が勧められる．頭痛やてんかん様エピ
ソードを有する成人患者に頭部 CTで皮質に沿った石灰化を
認める場合は，稀ではあるが本疾患も鑑別に挙げて，脳MRI

の SWIや造影後 FLAIR所見を評価することが重要である．
本報告の要旨は，第 146回日本神経学会東海・北陸地方会で発表
し，会長推薦演題に選ばれた．
※本論文に関連し，開示すべき COI状態にある企業，組織，団体
はいずれも有りません．
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with Sturge-Weber syndrome type III by characteristic MRI findings

Hidehiro Ishikawa, M.D.1), Yuichiro Ii, M.D., Ph.D.1), Atsushi Niwa, M.D.1),  
Keita Matsuura, M.D.1), Masayuki Maeda, M.D., Ph.D.2) and Hidekazu Tomimoto, M.D., Ph.D.1)

1)Department of Neurology, Mie University Graduate School of Medicine   
2)Department of Advanced Diagnostic Imaging, Mie University Graduate School of Medicine

A 55-year-old man with no mental retardation had presented a history of frequent transient clumsiness of his right 
upper and lower extremities for about 20 years. He was admitted to a general hospital with weakness of right side of the 
body, and first-ever generalized seizure attack occurred the next day. Brain CT showed calcification in the left cerebral 
cortices. So he was referred to our hospital. On neurological examination, he had mild clumsiness of his right upper limb 
and right pyramidal tract sign. He had neither facial port-wine stain nor glaucoma. The blood test and cerebrospinal fluid 
analysis were unremarkable. Electroencephalogram showed slowing and reduction of activity at the left frontal and 
parietal areas with no epileptic activities. Brain CT showed “tram–track calcification” and lobar atrophy in the left fronto-
parietal cortices. Susceptibility weighted imaging (SWI) on MRI revealed enlarged transmedullary veins in the left 
periventricular white matter and low intensity lesions along the cortical gyri. Post gadolinium fluid-attenuated inversion 
recovery imaging (FLAIR-Gd) showed leptomeningeal enhancement in the left fronto-parietal lobes more extensively 
than those by post gadolinium T1-weighted image. Brain perfusion single photon emission computed tomography with a 
technetium-99m-ethyl cysteinate dimer (99mTc-ECD SPECT) revealed hypoperfusion in the fronto-parietal lobes. These 
clinical and neuroimaging findings were compatible with type III Sturge-Weber syndrome (SWS). His condition was 
improved after treatment with oral levetiracetam (1,000 mg daily). Although adult-onset type III SWS is very rare, it is 
important to perform SWI and post-contrast FLAIR for assessing leptomeningeal angioma in patients with seizure with 
focal cortical calcification even if they have no facial nevus.

(Rinsho Shinkeigaku (Clin Neurol) 2017;57:214-219)
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