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既往歴：2 歳 3 か月時，点状出血斑が出現し当院にて
特発性血小板減少性紫斑病と診断，ガンマグロブリン単
回投与後寛解した．

家族歴：父：くも膜下血腫（30 歳頃）．妹：熱性けい
れん（1 回）．母方のいとこ（女児）：Joubert 症候群（発
達障害あり，てんかんなし．多指症なし．視床下部過誤
腫も指摘されていない．）．

現 症： 身 長 85.50 cm（－2.5SD）． 体 重 12.07 kg（－
1.0SD）．二次性徴は認めない．

発育歴：言葉の発達がやや遅れている．
血 液 検 査 所 見：LH 0.1 mlU/mL 未 満（基 準 値 2.2-

8.4），FSH 0.6 mlU/mL（基準値 1.8-12）．その他，内分
泌系を含め異常なし．

現病歴：2 歳 4 か月に無熱性けいれん（両上肢を屈曲
しけいれん，同時に眼球が右方偏位し，右方を向いてい
く）を認めたため前医を受診．脳 MRI が撮像されたが
異常は指摘されず経過観察されていた．その 9 か月後，
急に笑い出し，眼球が右方偏位し動作停止する発作が出
現し，当院小児科を受診した．

臨床経過：笑いを伴う焦点性てんかんを疑い発作間歇
期に睡眠誘発下で脳波検査を施行したが，明らかなてん
かん性放電は認められなかった．数か月後，笑い発作に
加えて眼球が右に変位し，引き続き頭位を右方向に回旋
する向反発作を週に数回以上の頻度で認めたため，カル
バマゼピン内服を開始した．カルバマゼピン漸増後，頸

緒　　言

視床下部過誤腫は視床下部腹側に発生する先天性腫瘍
であり，精神発達遅滞，てんかん，思春期早発症を三徴
とするが，特徴的なてんかん発作として難治性の笑い発
作がある．難治性となる原因として，てんかん発作を繰
り返すことが挙げられており，これを早期に診断する意
義は高い．しかし三徴が有名である一方で，腫瘍の発生
部位が視床下部の内部であるか，近傍であるかにより臨
床症状が異なるという事実はあまり知られておらず，読
影者が発生部位と症状との関連を認識していない場合は
見逃されることが危惧される．今回我々は笑い発作を主
訴とする典型的な intrahypothalamic type の視床下部
過誤腫を経験したため，臨床所見・画像所見について文
献的考察を加え報告する．

症　　例

患児：3 歳男児．
主訴：笑い発作．
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要　旨
視床下部過誤腫は抗てんかん薬治療の反応性が乏しい難治性てんかんとして知られており，外科的加療を検

討する上でこれを早期に診断する意義は高い．症例は 3 歳男児．6 か月間の抗てんかん薬治療への反応性が乏
しかったため，笑い発作の原因精査として MRI を撮像した．左視床下部・乳頭体が腫瘤状に腫脹し T1 及び
T2 強調像で大脳皮質と等信号を呈しており，視床下部過誤腫と診断した．視床下部過誤腫は発生部位により
症状が異なると言われている．本症例の腫瘍は 1 cm 程度であり，発生部位を意識して撮像し，読影すること
で早期診断，治療が可能である．
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部を回旋する発作は減少した．しかし急に笑い出し，そ
の後嘔吐する発作が増加したため，ゾニサミドを追加
し，漸増した．6 か月間の抗てんかん薬治療への反応性
が乏しかったため笑い発作の原因精査として脳 MRI を
撮像した．

MRI 画像所見（図 1）：左視床下部から乳頭体は腫脹
し，第三脳室を圧排．腫脹部は T1 強調像及び T2 強調
像とも大脳皮質と等信号を示す．下垂体前葉，後葉に異
常所見は認められない．これらの所見から intrahypo-
thalamic type の視床下部過誤腫と診断した．その他，
合併奇形は認められない．

検査後の経過：腫瘍に対して，低位温熱凝固術を目的
として他施設へ転院となった．

考　　察

視床下部過誤腫は視床下部腹側に発生する先天性腫瘍
であり，発生部位と臨床症状に相関があると報告されて
いる1）．灰白隆起領域で視床下部と連続する病変は
parahypothalamic type と呼ばれ，有茎性であることが
多く中枢性思春期早発症と関連している．思春期早発症
のみが症状である場合はホルモン治療が主体となる．一
方，乳頭体領域で視床下部に連続する病変は intrahypo-
thalamic type と呼ばれ，無茎性で笑い発作との関連が
あるとされている．笑い発作に関連する視床下部過誤腫
は抗てんかん薬治療に抵抗性があることが多く，発作の
抑制に外科的治療が試みられることが多い．てんかん発
作の継続が新たなてんかん焦点を構築し，外科的治療に
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 図 1　 頭部 MRI（a：T2 強調水平断像，b：T1 強調水平断像，c：T2 強調矢状断像，d：
T2 強調冠状断像．）

水平断像で左視床下部から乳頭体は対側と比較して腫脹し（a, b, 矢印），T1 強調像及び
T2 強調像とも大脳皮質と等信号を示す．矢状断像では腫瘤（c, 矢印）の背側に乳頭体の
解剖学的構造（c, 三角）が同定できる．冠状断像にて，腫瘤が第三脳室を圧排している様
子が確認できる（d, 矢印）．
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対する改善が乏しくなる可能性があり，てんかんを伴う
視床下部過誤腫の早期外科的治療介入は重要である2）．
また，術後のてんかん再発に対して再度外科的治療を検
討する重要性も報告されている3）．本症例は術後，笑い
発作の頻度は改善したものの，完治はしておらず再手術
が検討されている．

MRI 所見は，T2 強調像で皮質（灰白質）と比較して
等信号〜高信号となる．これは全ニューロンに対するグ
リア細胞の含有量の高さを反映しているとされており，
病変サイズと正の相関がある（大きいほど高信号を示
す）と言われている4）．腫瘍の大きさや形態評価に多方
向撮像が必要となるが，小さな病変を検出するという観
点からは，対象となる病変によって適切な撮像断面は異
なると考える．intrahypothalamic type は左右差を評価
できる点から横断像や冠状断像，第 3 脳室の圧排の確認
という点から冠状断像が有用と考えられる．parahypo-
thalamic type の場合は灰白隆起が正常構造として同定
できるという点から，矢状断像が必要であると考えられ
る．今回経験した視床下部過誤腫は笑い発作を主訴とす
る intrahypothalamic type であり，発生部位と臨床症
状が前述の過去の報告と一致していた．病変の大きさは
1cm と小さく，視床下部を意識せず読影した場合見逃
される可能性がある．MRI 撮像時にてんかんという依
頼情報のみでは 5 mm スライスで全脳を撮像するだけで
終わってしまうことがあるため，臨床情報は重要であ
る．実際，前医で MRI が撮像された時点ではてんかん
発作という情報だけであったため，5 mm スライス厚の
全脳水平断像主体の画像では指摘が困難であったと推測
できる．当院では笑い発作という依頼情報が得られてい
たため，視床下部領域の冠状断像を 3 mm スライスで撮
像し，診断へ導くことができた．小児の場合，検査を途
中でやむなく中止する場合もあり，必要な撮像シーケン
スは予め順位をつけておく必要がある．当院では初回の
小児はルーチンとして，T1 強調矢状断像を 3 mm スラ
イスで撮像し正中構造奇形を確認している．

視床下部過誤腫は発生早期の段階で生じるために，頭
蓋内腔形成異常のくも膜嚢胞や，脊索や前脳の発達異常
による二分喉頭蓋や全前脳胞症など，様々な先天性奇形
の合併報告がある5,6）．特に後者は holoprosencephaly 
diencephalic hamartoblastoma association と呼ばれる
広い spectrum として考えられている6）．また，Pallis-
ter-Hall Syndrome は多指症，二分喉頭蓋を合併する原
因遺伝子（GLI3）が特定されている常染色体優性遺伝疾
患である7）．本症例は Joubert 症候群を家族歴にもつが，
視床下部過誤腫の合併は指摘されておらず関連性は明ら
かではない．

結　　語

intrahypothalamic type の視床下部過誤腫の一例を報
告した．正常構造である視床下部・乳頭体が腫脹しただ
けのように見える intrahypothalamic type は適切な撮
像条件でないと診断は難しく，「笑い発作」の情報は重
要であった．成人と異なり小児は患児の協力が得づら
く，鎮静を行っても必ず最後まで検査が行えるとは限ら
ないため，最も有用な撮像条件を予め予測し撮像の順番
も決めておくことが重要である．画像診断が患児のてん
かんの難治化を防ぐのに有用であった．
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Hypothalamic hamartoma（HH）is known to present 
with  intractable epilepsy or central precocious puberty, 
which emphasizes the significance of proper diagnosis. 
Herein, we describe a case of HH associated with gelastic 
seizures.

The patient was a 3-year-old boy who presented with 
gelastic seizures that poorly responded to antiepileptic 
drugs  for more than 6 months. Magnetic resonance（MR）
imaging revealed a hypothalamic mass within the floor of 
his third ventricle. The  lesion appeared  isointense to gray 
matter on both the T1- and T2-weighted images, concor-
dant with the diagnosis of HH.

Intrahypothalamic HH often presents with typical gelas-
tic seizures.  It  is visualized  in the coronal plane, whereas 
parahypothamlamic type  is more visible on the sagittal 
imaging, which  leads to precocious puberty. This case 
demonstrates that obtaining the precise clinical  informa-
tion of  the patient before  imaging and using the suitable 
MR plane are key to choosing the appropriate diagnosis 
and treatment of intrahypothalamic HH.

Key Words： gelastic seizure, hypothalamic hamartoma, 
MRI.
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