
連載４ 臨床医のための末梢神経病理

遺伝性ニューロパチー

は
じ
め
に

遺
伝
性
ニ
ュ
ー
ロ
パ
チ
ー
と
い
え
ば
従
来
よ
り
シ
ャ
ル

コ
・
マ
リ
ー
・
ト
ゥ
ー
ス
病
（
Ｃ
Ｍ
Ｔ
）
と
呼
ば
れ
て
い

る
疾
患
群
が
対
応
し
、
ほ
か
家
族
性
ア
ミ
ロ
イ
ド
ー
シ
ス

も
含
ま
れ
る
。
広
義
に
はK

rabbe

病
な
ど
の
遺
伝
性
の

リ
ソ
ソ
ー
ム
蓄
積
症
の
一
部
も
末
梢
神
経
障
害
を
示
す
が
、

今
回
は
触
れ
な
い
。

Ｃ
Ｍ
Ｔ
は
遺
伝
性
運
動
感
覚
性
ニ
ュ
ー
ロ
パ
チ
ー
（
Ｈ

Ｍ
Ｓ
Ｎ
）
と
も
呼
ば
れ
、
大
き
く
脱
髄
型
（
１
型
）
と
軸

索
型
（
２
型
）
に
分
け
ら
れ
、
さ
ら
に
１
型
の
重
症
型
を

３
型
、
常
染
色
体
劣
性
遺
伝
の
４
型
な
ど
に
分
け
ら
れ
る
。

１
Ａ
型
の
Ｐ
Ｍ
Ｐ
２２
を
は
じ
め
次
々
と
原
因
遺
伝
子
が
明

ら
か
に
な
っ
て
い
る
１）
２）
（
表
�
）。
病
理
学
的
に
は
、
一
般

に
後
天
性
ニ
ュ
ー
ロ
パ
チ
ー
に
対
し
て
、
所
見
が
神
経
全

体
に
わ
た
っ
て
均
一
で
あ
る
こ
と
、
急
性
の
変
化
は
乏
し

い
こ
と
が
特
徴
で
あ
る
。

Ｃ
Ｍ
Ｔ
１
Ａ

常
染
色
体
優
性
遺
伝
性
で
Ｃ
Ｍ
Ｔ
の
中
で
最
も
頻
度
が

高
く
、
染
色
体１７

p１１
.２
－
１２

の
Ｄ
Ｎ
Ａ
領
域
の
重
複
と
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関
連
づ
け
ら
れ
て
い
る
。
髄
鞘
に
は
緻
密
部
と
非
緻
密
部

が
あ
り
、
コ
ー
ド
さ
れ
る
蛋
白
Ｐ
Ｍ
Ｐ
２２
は
髄
鞘
緻
密
部

に
存
在
す
る
（
図
�
）。
３
コ
ピ
ー
の
遺
伝
子
が
存
在
す

る
こ
と
か
ら
、
Ｐ
Ｍ
Ｐ
２２
の
発
現
量
増
加
に
よ
っ
て
起
こ

る
と
考
え
ら
れ
る
。
１０
歳
代
ま
で
に
発
症
す
る
こ
と
が
多

く
、
下
肢
遠
位
部
の
運
動
感
覚
障
害
が
緩
徐
に
進
行
す
る
。

大
腿
下
半
部
以
下
の
筋
萎
縮
（
逆
シ
ャ
ン
ペ
ン
瓶
型
筋
萎

縮
）
が
特
徴
的
で
あ
り
、
凹
足
も
見
ら
れ
る
が
、
筋
萎
縮

が
目
立
た
ず
無
症
候
の
こ
と
も
あ
る
。
神
経
伝
導
速
度
の

遅
延
が
見
ら
れ
る
。
腓
腹
神
経
生
検
で
は
（
図
�
）、
大

径
、
小
径
い
ず
れ
の
有
髄
線
維
も
少
な
く
な
り
中
間
径
の

線
維
が
目
立
つ
。
有
髄
線
維
を
シ
ュ
ワ
ン
細
胞
が
た
ま
ね

ぎ
状
に
取
り
巻
くonion

bulb

形
成
が
見
ら
れ
、
ふ
つ
う

�主な遺伝性ニューロパチー

�髄鞘の緻密部と非緻密部
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２
〜
５
層
か
ら
な
り
進
行
例
で
は
中
心
の
有
髄
線

維
が
次
第
に
消
失
す
る
。onion

bulb

は
脱
髄
と

再
生
が
繰
り
返
し
起
こ
っ
て
形
成
さ
れ
る
と
考
え

ら
れ
て
い
る
。
軸
索
の
消
失
は
臨
床
症
状
の
重
症

化
と
相
関
す
る
。
軸
索
径
に
比
し
髄
鞘
の
薄
い
線

維
（
再
生
線
維
）
が
目
立
つ
が
、
な
か
に
は
厚
い

髄
鞘
の
線
維
も
見
ら
れ
る
。
シ
ュ
ワ
ン
細
胞
質
に

髄
鞘
の
崩
壊
産
物
を
含
ん
だ
脱
髄
は
ま
れ
で
あ
る

が
、
小
児
で
は
成
人
よ
り
も
多
い
。
Ｃ
Ｉ
Ｄ
Ｐ
と

の
鑑
別
点
は
、
Ｃ
Ｍ
Ｔ
１
Ａ
で
は
所
見
が
各
神
経

束
に
わ
た
っ
て
均
一
で
あ
る
こ
と
、
マ
ク
ロ
フ
ァ

ー
ジ
に
よ
る
活
動
性
脱
髄
は
見
ら
れ
な
い
、
な
ど

で
あ
る
。

Ｃ
Ｍ
Ｔ
１
Ｂ

髄
鞘
を
構
成
す
る
蛋
白
の
う
ち
最
も
多
い
Ｍ
Ｐ

Ｚ
蛋
白
（
Ｐ
０
）
の
遺
伝
子
点
変
異
を
示
し３）
、
そ

の
多
く
は
脱
髄
型
で
あ
る
が
、
変
異
部
位
に
よ
っ

て
軸
索
型
を
示
す
家
系
が
あ
り
Ｃ
Ｍ
Ｔ
２
に
属
す

る
。
同
じ
変
異
部
位
で
も
表
現
型
が
異
な
る
場
合

�CMT１A左は比較的初期像、右は進行例

�CMT１B 右は uncompacted myelin を示す
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も
あ
る
が
、
脱
髄
型

で
は
臨
床
レ
ベ
ル
で

Ｃ
Ｍ
Ｔ
１
Ａ
と
の
鑑

別
は
困
難
で
あ
る
。

Ｐ
０
蛋
白
は
髄
鞘
緻

密
部
に
存
在
し
接
着

に
関
与
す
る
。
Ｃ
Ｍ

Ｔ
１
Ｂ
型
の
腓
腹
神

経
（
図
�
）
で
は
、

一
般
に
髄
鞘
の
薄
い

線
維
、
脱
髄
後
の
線

維
（naked

axon

）、

onion
bulb

が
見
ら

れ
る
が
、
変
異
部
位

に
よ
っ
て
所
見
が
異

な
り
、uncom

pacted

m
yelin

を
示
す
も

の
とfocally

folded

m
yelin

（
過
剰
に
髄

鞘
が
取
り
巻
い
た
）

を
示
す
も
の
が
あ
る
。

Ｃ
Ｍ
Ｔ
Ｘ

Ｘ
連
鎖
性
の
Ｃ
Ｍ
Ｔ
で
、
男
性
で
進
行
が
早
く
、
神
経

伝
導
検
査
で
は
伝
導
速
度
の
軽
度
か
ら
中
等
度
の
遅
延
と

共
に
活
動
電
位
の
低
下
を
呈
す
る
。C

x３２

遺
伝
子
の
点

突
然
変
異
に
よ
っ
て
起
こ
る
。C

x３２

は
ラ
ン
ビ
ェ
絞
輪

近
傍
やSchm

idt-L
anterm

an

切
痕
な
ど
の
髄
鞘
の
非
緻

密
部
に
存
在
し
、
シ
ュ
ワ
ン
細
胞
内
外
の
物
質
輸
送
に
関

与
す
る
と
考
え
ら
れ
て
い
る
。
腓
腹
神
経
で
は
（
図
�
）

大
径
有
髄
線
維
の
減
少
が
あ
り
、
一
方
再
生
線
維
の

cluster

が
か
な
り
目
立
つ
が
、onion

bulb

を
認
め
た
と

い
う
報
告
は
少
な
い
。
髄
鞘
は
軸
索
径
に
比
し
薄
い
傾
向

を
示
し
、
脱
髄
機
序
を
示
唆
す
る
。
電
顕
で
は
軸
索
周
囲

の
シ
ュ
ワ
ン
細
胞
質
の
開
大
やneurofilam

ent

密
度
の

増
加
が
報
告
さ
れ
て
い
る
が
、
ど
の
程
度
特
異
的
か
は
不

明
で
あ
る
。

Ｃ
Ｍ
Ｔ
２

軸
索
障
害
を
主
と
す
る
常
染
色
体
優
性
遺
伝
の
疾
患
群

�CMTX 矢印は軸索側のシュワン細胞質の開大
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で
、
Ｃ
Ｍ
Ｔ
１
よ
り

家
系
は
少
な
い
が
、

数
々
の
原
因
遺
伝
子

が
発
見
さ
れ
つ
つ
あ

り
、
臨
床
像
も
比
較

的
多
彩
で
あ
る
。
原

因
遺
伝
子
に
よ
っ
て

コ
ー
ド
さ
れ
る
蛋
白

は
ほ
と
ん
ど
が
ミ
ト

コ
ン
ド
リ
ア
か
軸
索

内
の
膜
輸
送
に
関
連

す
る
蛋
白
で
あ
り
、

２
A

（M
FN
２

）、
２

B

（R
A

B
７

）
、

２
E

（neurofilam
ent

light
chain

）
な
ど

が
あ
る４）
。
原
因
不
明

の
ポ
リ
ニ
ュ
ー
ロ
パ

チ
ー
の
多
く
が
軸
索

型
で
あ
る
こ
と
か
ら

す
る
と
、
今
後
さ
ら
に
新
た
な
異
常
が
見
い
だ
さ
れ
る
可

能
性
が
あ
る
。
Ｐ
０
やC

x３２

の
異
常
も
変
異
部
位
に
よ

っ
て
Ｃ
Ｍ
Ｔ
２
の
表
現
型
を
示
す
も
の
が
あ
る
。
腓
腹
神

経
で
は
（
図
�
）、
一
般
に
大
径
有
髄
線
維
の
減
少
、
再

生
線
維
のcluster

の
増
加
が
見
ら
れ
る
。

Ｃ
Ｍ
Ｔ
４

常
染
色
体
劣
性
遺
伝
を
示
し
、
４
Ａ
（
嗄
声
を
伴
い
原

因
遺
伝
子
と
し
てG

D
A

P１

）、４
B
１

（M
T

M
R
２

）、

４
B
２

（
若
年
発
症
の
緑
内
障
を
伴
いM

T
M

R １３

）５）、４
F

（periaxin

）
な
ど
が
代
表
的
で
あ
る
。
腓
腹
神
経
生
検

で
は
４
Ｂ
、
４
Ｆ
な
ど
で
局
所
的
な
髄
鞘
の
過
剰
な
折
り

た
た
み
（excessive

m
yelin

outfolding

）
が
特
徴
的
で

あ
る
（
図
�
）。

Ｈ
Ｎ
Ｐ
Ｐ
（
遺
伝
性
圧
脆
弱
性
ニ
ュ
ー
ロ
パ
チ
ー
）

圧
迫
に
よ
っ
て
容
易
に
単
神
経
障
害
を
生
じ
、
と
く
に

橈
骨
神
経
、
尺
骨
神
経
、
総
腓
骨
神
経
に
多
い
。
Ｃ
Ｍ
Ｔ

１
Ａ
と
同
じ
染
色
体１７

p１１
.２
－
１２

の
Ｄ
Ｎ
Ａ
領
域
に
遺

伝
子
欠
失
が
あ
る
。
神
経
生
検
で
はtom

acula

と
い
っ

�CMT４�CMT２ 大径有髄線維の減少
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て
局
所
的
に
髄
鞘
が
過
剰
に
取
り
巻
い
て
肥
厚
し
て
い

る
像
が
多
数
観
察
さ
れ
る
（
図
�
）。
電
顕
で
そ
の
髄

鞘
に
は
�
ほ
こ
ろ
び
�
が
見
ら
れ
る
。
有
髄
神
経
密
度

は
大
径
線
維
が
軽
度
低
下
し
て
い
る
こ
と
が
多
く６）
、
髄

鞘
の
薄
い
線
維
が
し
ば
し
ば
増
え
て
い
る
。

家
族
性
ア
ミ
ロ
イ
ド
ー
シ
ス
（
Ｆ
Ａ
Ｐ
）

臨
床
的
分
類
と
し
て
４
つ
の
型
が
知
ら
れ
、
わ
が
国

で
は
そ
の
う
ち
末
梢
神
経
症
状
が
下
肢
遠
位
部
か
ら
始

ま
る
�
型
が
多
い７）
。
組
織
に
蓄
積
す
る
ア
ミ
ロ
イ
ド
蛋

白
は
血
清
に
含
ま
れ
る
ト
ラ
ン
ス
サ
イ
レ
チ
ン
（
Ｔ
Ｔ

Ｒ
）
で
あ
る
。
Ｔ
Ｔ
Ｒ
で
は
Ｆ
Ａ
Ｐ
に
関
連
し
た
多
数

の
変
異
が
見
い
だ
さ
れ
て
い
る
が
、
中
で
もV

al30

M
etT

T
R

型
が
多
い
。
集
積
地
の
患
者
で
は
３０
〜
４０
歳

で
発
症
し
下
肢
の
異
常
感
覚
や
下
痢
、
陰
萎
が
見
ら
れ
、

一
方
非
集
積
地
の
患
者
は
６０
歳
以
後
の
発
症
が
多
い
。

診
断
は
胃
、
直
腸
、
皮
膚
、
末
梢
神
経
な
ど
の
生
検
で

行
う
。
腓
腹
神
経
生
検
で
は
（
図
�
）、
パ
ラ
フ
ィ
ン

標
本
で
コ
ン
ゴ
レ
ッ
ド
染
色
に
よ
り
赤
染
し
偏
光
顕
微

鏡
に
て
偏
光
を
示
す
ア
ミ
ロ
イ
ド
を
同
定
す
る
。
さ
ら

�HNPP（遺伝性圧脆弱性ニューロパチー）

�アミロイドニューロパチー

ときほぐし標本
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に
免
疫
組
織
学
的
に
Ｔ
Ｔ
Ｒ
な
ど
を
診
断
す
る
。
神
経
線

維
は
小
径
有
髄
線
維
と
自
律
神
経
が
先
に
脱
落
す
る
。
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