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神経セロイドリポフスチン症（NCL）は，病理組織
学的に神経細胞及びその他の全身の細胞に自家蛍光性の
リポピグメントが蓄積し，臨床的にはおもに進行性の行
動異常，運動障害，視覚障害，痙攣及び知的障害などを
発現する致死性の遺伝性神経変性性疾患である［1, 2］．
犬の NCLは，20 犬種を超える多数の犬種で報告され

ており［1-7］，日本国内ではこれまでにチワワ及びボー
ダー・コリーにおける発症例が報告されている［4-6］．
犬の NCLでは，ボーダー・コリーを含む数種の犬種で
異なる遺伝子変異が同定されているが［5, 6］，チワワ
の NCLでは原因となる遺伝子変異はいまだ明らかにさ
れていない．
今回，われわれは臨床的に視覚障害を呈した症例の

MRI検査所見から NCLを疑い，死亡後の病理組織学的
検査によって NCLと確定診断されたチワワの 1例に遭
遇した．本症例の経過に基づいて，チワワの NCLを早
期に疑う臨床症状として視覚障害が重要であると考えら
れたため，その概要を報告する．

材 料 及 び 方 法

症例：症例は 21 カ月齢のロングコートチワワ（毛
色：ブラウン），雌，体重 2.15kgであった．20 カ月齢
頃から物にぶつかるなどの視覚障害が認められ，その後
に物音などへの怯えや頭部を左右に振るような行動異常
が認められるようになった．視覚障害を主訴に主治医を
受診し，日本動物高度医療センター（JARMeC）へ紹
介され来院した．初診時の神経学的検査では，四肢の姿
勢反応及び脊髄反射は正常であった．脳神経検査のう
ち，視覚検査では，両眼における威嚇瞬目反応の消失や
綿球落下試験への反応の消失が認められた．その他，頭
部を含めた脳神経検査での明らかな異常は認められな
かった．眼科検査では，両眼の眩目反射・対光反射（直
接・間接）は正常に認められた．その他，両眼の球後結
膜に軽度な充血や右眼の角膜中央～上眼瞼側上皮の白濁
が認められた．眼圧の異常は認められなかった．眼底検
査では，両眼に視神経乳頭のうっ血所見が認められた．
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要　　　　　約

初期の臨床症状として視覚障害が認められ，剖検により神経セロイドリポフスチン症（NCL）と確定診断されたチ
ワワの 1例を報告する．本例の初診時には，視覚障害を除く神経学的な異常は認められなかった．眼科検査では，球後
結膜，角膜及び視神経乳頭における異常が認められたものの，本症状への関連は否定的であった．中枢性視覚障害の確
認のために実施した頭部MRI検査では，NCLのチワワに特徴的とされる重度な脳萎縮及び造影剤による髄膜の増強効
果が認められた．今回の報告のとおり，NCLのチワワの初期臨床症状として視覚障害が認められる場合がある．若齢
のチワワに視覚障害が認められた場合，眼科疾患と誤認されないように，チワワの NCL診断で有用とされる頭部MRI

検査を早期に実施する必要がある．─キーワード：チワワ，神経セロイドリポフスチン症，視覚障害．
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ated inversion recover y画像（FLAIR : FIR，TR/TE＝ 

6500/100），T2 強 調 画像（FSE，TR/TE＝4061/96），
T1 強調画像（SE，TR/TE＝456/12）及びガドリニウ
ム増強 T1（Gd-T1）強調画像であった．頭部MRI検
査では，大脳・間脳・小脳に顕著な脳萎縮が認められ
た．また，側脳室・第三脳室・第四脳室に顕著な拡張が

血液一般・化学検査では，血糖値の軽度な上昇以外の明
らかな検査値の異常は認められなかった．胸部 X線検
査に異常は認められなかった．中枢領域の視覚障害を精
査するため，頭部MRI検査を実施した．MRI検査には，
1.5 テスラ超電導装置（ECHELON Vega，㈱日立メディ
コ，東京）を使用した．撮像シーケンスは Fluid-attenu-

図 1　症例の頭部MR画像（横断面）
A：T1 強調画像（前頭葉レベル）．側脳室の拡張が認められた．
B：造影 T1 強調画像（前頭葉レベル）．髄膜の増強効果が認められた（矢印）．
C：T2 強調画像，D：FLAIR画像，E：T1 強調画像，F：造影 T1 強調画像（第三脳室レベル）．
左右対称性に側脳室の拡張，第三脳室の拡張，脳溝の明瞭化が認められた．

（A） （B）

図 2　症例の病理組織学的所見
A： 小脳皮質．小脳皮質の神経細胞が著しく脱落し，残存する神経細胞の細胞質内には LFB染色陽性の色素沈着が
認められた．また，最外側の分子層では著明なグリオーシスが認められ，髄膜は軽度に肥厚していた．

（ルクソール・ファスト・ブルー（LFB）染色　Bar＝100μm）
B： 網膜．網膜は全体に萎縮し，特に神経細胞層では神経細胞数が減少していた．神経細胞層及び内顆粒層に残存
する神経細胞の細胞質内には，LFB染色陽性の色素沈着が認められた． （LFB染色　Bar＝50μm）
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いてもそれぞれの臨床症状の発現時期に差が認められて
いることから［5］，本症例では視覚障害が初期の臨床徴
候として認識された可能性が考えられた．視覚障害を呈
する疾患は多数あるが，20 カ月齢頃のチワワに視覚障
害が認められた場合には，NCLを鑑別疾患として考慮
する必要があると考えられた．
本症例では眼底検査において，両眼における視神経乳
頭のうっ血像が認められた．視神経乳頭のうっ血像は炎
症を伴わない視神経の浮腫とされ，視覚障害には起因し
ないとされる［8］．そのため，本症例の視覚障害と眼底
検査所見とは関連がないものと考えられた．視神経乳頭
のうっ血像を引き起こす原因としてさまざまな記載が認
められるものの［8］，本症例での明らかな原因は不明で
あった．また，NCLのボーダー・コリーの眼底検査で
は明らかな異常が認められなかったため［5］，本症例で
認められた視神経乳頭のうっ血像は犬の NCLに特異的
な所見ではない可能性が考えられた．本症例では病理組
織学的検査において，網膜の神経細胞の減少及び神経細
胞質内の蓄積物質が認められていた．NCLの犬におけ
る網膜の組織学的所見は，イングリッシュ・セッター，
ダルメシアン，ダックスフンドで報告されており［9, 
10］，本症例と類似していた．視覚消失を呈した NCL

のダックスフンドにおける網膜電図検査では，電位の波
形が確認されていた［9］．このことから，NCLにおけ
る視覚障害は網膜の神経細胞内へのリポピグメントの蓄
積に起因するのではなく，後頭葉の視覚野領域を含めた
頭蓋内の視覚経路の機能障害によって引き起こされてい
る可能性が考えられた．
犬の NCLにおける生前の補助的診断として，ボー
ダー・コリーやチワワでは頭部のMRI検査が有用とさ
れている［5, 6］．既報に共通する所見としては，大脳・
間脳・小脳における重度な脳萎縮及び脳室の拡張であ
る．また，チワワにおいては前述した所見に加えて，髄
膜の肥厚及び造影剤による髄膜の増強所見が特徴的で
あった［6］．今回遭遇したチワワのMRI所見は既報に
類似した所見だったことから，本症例では生前にNCLを
疑うことができ，チワワに対する頭部MRI検査が臨床
診断の過程で有用な検査であることが再確認された．
若齢のチワワにおいて視覚障害が認められた場合に
は，眼科疾患に加えて NCLを鑑別疾患として考慮する
ことが必要であるとともに，早期に臨床検査として頭部
MRI検査を実施することが重要であると考えられた．
稿を終えるにあたり，症例を紹介いただいたエムペットクリ
ニック（東京都開業）の松坂　聡院長，MRI撮像や症例への
対応などに協力いただいた JARMeC脳神経科／整形科の稲垣
武彦医長，桑原力晴医長，中畑公志担当医，鬼頭梨永担当医，
長澤百代担当医，宇津木真一担当医，眼科の各務佐紀担当医に
感謝する．

認められた．髄膜では，造影剤による軽度な増強効果が
認められた（図 1）．大槽穿刺によって採取した脳脊髄
液の色調は無色透明であり，細胞数の増加は認められな
かった．
以上の検査所見に基づいて，NCLと仮診断した．仮
診断後，無治療にて経過観察を行った．22 カ月齢時に
捻転斜頸，振戦，運動失調，24カ月齢時にてんかん発作，
25 カ月齢時には四肢での起立・歩行困難などの臨床症
状を進行性に呈し，26 カ月齢時に自宅にててんかん発
作の重積により死亡した．その後，飼い主の同意を得て，
全身の病理組織学的検査を実施した．
病理組織学的検査所見：剖検時の肉眼的所見では，脳
表面の軽度な充血及び脳実質の菲薄化が認められた．ま
た，髄膜の肥厚が認められた．組織学的検索では，脳全
域において神経細胞がび漫性に重度の脱落を示し，脳室
は全体に拡張していた．神経細胞の脱落は小脳皮質で顕
著であった．大脳皮質においても神経細胞は中程度～重
度に脱落し，菲薄化していた．一方，橋や延髄などの脳
幹部では，神経細胞の脱落はほとんど認められなかっ
た．後頭葉の視覚野，外側膝状体及び視床などの視覚経
路に関する領域では，他部位と同程度の神経細胞の脱落
が認められた．残存する神経細胞には，細胞質内にルク
ソール・ファスト・ブルー（LFB）染色陽性の淡黄色色
素（リポフスチン様色素）が重度に沈着していた．また，
小脳髄膜は軽度に肥厚し，隣接する皮質分子層ではグリ
オーシスを呈していた（図 2A）．
眼球では，両側性に網膜が萎縮し，特に神経細胞層に
おいて神経細胞が減少していた．同層及び内顆粒層に残
存する神経細胞では，細胞質内に LFB染色陽性の淡黄
色色素の沈着が認められた．網膜変性は弱く，グリオー
シスは認められなかった．その他，膝窩リンパ節，肝臓，
胃及び腸の神経節細胞においても，細胞質内に淡黄色色
素の沈着が認められた（図 2B）．

考　　　　　察

チワワにおける NCLの報告は，これまでに 6報認め
られる［1-4, 6, 7］．発症時期は13～21カ月齢時であり，
安楽死を含めた死亡時期は 13～24 カ月齢時と記載され
ている［1, 4, 6］．臨床症状には，視覚障害，物音など
に対する過敏な反応，運動失調及びてんかん発作などが
含まれる［1, 3, 4, 6, 7］．今回遭遇した症例の臨床症状
発症時期は 20 カ月齢で，26 カ月齢時に死亡した．発症
当初は視覚障害のみを呈したが，その後に認められた臨
床症状は既報に類似していた．チワワの NCLにおける
視覚障害の発症時期に関しては，既報では記述されてい
ない［1-4, 6, 7］．このため，本症例で初期の臨床症状
として認められた視覚障害が，他症例においても初期の
臨床症状であったかどうかは不明である．同一犬種にお
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A Case of Neuronal Ceroid-Lipofuscinosis with an Early Clinical Symptom  
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SUMMARY

This repor t describes a case of a Chihuahua that was definitively diagnosed with neuronal ceroid-lipofuscino-
sis (NCL) upon autopsy after presenting with visual disturbance as an initial clinical symptom.  At the initial 
exam, the present case exhibited no neurological abnormalities except for visual disturbance.  Ophthalmologi-
cal examination indicated abnormal findings in the retrobulbar conjunctiva, cornea and optic papilla but these 
findings were not related to the present symptoms.  Head magnetic resonance imaging (MRI) conducted in 
order to confirm central visual impairment indicated severe cerebral atrophy typical of Chihuahuas with NCL 
and meningeal enhancement with contrast medium.  As was the case here, Chihuahuas with NCL may initially 
present with visual disturbance.  If visual disturbance is detected in a young Chihuahua, a head MRI, which is 
useful for diagnosing NCL in Chihuahuas, should be quickly conducted so as to avoid misdiagnosis as an ocu-
lar disease. ─ Key words : Chihuahua, neuronal ceroid-lipofuscinosis, visual disturbances.
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