
分野（神経系疾患） 

特発性両側脳内石灰化症(ファール病を含む)  
 

１． 概要 

大脳基底核や小脳歯状核等に、原因不明の石灰化をきたす病態が慣例的にファール病と呼称されて

きた。国際的にも、これまで、その病態を示す 40 近い病名が使われてきた。近年、国際的に、診

断基準として 1) 両側大脳基底核石灰化 2) 進行性の神経症状 3) 生化学的異常を認めない 4) 

感染、中毒ないし外傷の原因がない 5) 家族歴 と言った診断基準から、家族性特発性大脳基底核

石灰化症 (familial idiopathic basal ganglia calcification (FIBGC))の名称が一般化してきた。

2012年 2月、Nature Geneticsに、中国から FIBGCにおいてリン酸輸送体（type-Ⅲ sodium-dependent 

phosphate transporter 2 (PiT-2)）の遺伝子 SLC20A2 に変異を認めたことが報告された。この論

文は大きな転機となった。国際的にも、また我々研究班による検索でも、家族例の約 40%にこの遺

伝子の変異が認められた。また研究班で収集した孤発性の症例でも、6.4%にこの遺伝子の変異が認

められた。このことは、病態の中核において、リン酸輸送体 PiT-2が関与し、リン酸輸送能や細胞

内情報伝達系に何らかの異常をきたしていることを示唆している。今後、PiT-2 の機能解析や他の

遺伝子異常の解析が望まれる。一方、初老期認知症の中で、FIBGC 同様の石灰化とともに、病理学

的に大脳皮質にびまん性に多数の神経原線維変化を認める疾患を、“石灰化を伴うびまん性神経原

線維変化病”(diffuse neurofibrillary tangles with calcification (DNTC))と小阪憲司博士が

命名、報告したが、国際的に小阪・柴山病という名称も使われている。この疾患との関連性を検討

することも課題であり、遺伝子、分子レベルでの病態の解明、分類が望まれる。 

 

２． 疫学 

研究班ではこれまで(平成 25 年 7 月まで)200 症例近くを登録した。しかし、我々が新潟と岐阜で

施行した大学病院 1 年間における頭部 CT 全例調査で、大脳基底核に斑状の石灰化を来す例は 1～

2%あり、また、ほとんど無症状の患者も多いことから、その実数として数倍はあると推測している。 

 

３． 原因 

家族例の FIBGC の約 40%の症例で、リン酸輸送体 PiT-2 の遺伝子 SLC20A2 に変異が認められた

(FIBGC 3 と命名されている）。他の遺伝子異常も報告されているが、症例数も少なく、機能解析

もなされておらず、原因遺伝子としての確定には今後のさらなる解析が必要である。孤発例の大部

分は未だ原因不明である。 

 

４． 症状 

パーキンソン症状など錐体外路症状、小脳症状、精神症状、認知症状など様々である。多くは 10

～40代にかけて、見つかることが多く、また頭部外傷後に施行した頭部 CT所見から偶発的に見つ

かることもある。進行は多くは緩徐と考えられるが、多種多様で、未だ明らかではない。初老期認

知症の中に前述の小阪-柴山病が存在する。 

 

５． 合併症 

  発作性運動誘発性舞踏アテトーゼ(PKC)を合併する症例が数例報告されている。 

 

６． 治療法 

未だ有効な治療薬、進行予防薬は開発されていない。 

 

７． 研究班  

2010年 7月から、希少難病研究班として、全国の症例の登録、検体の収集を進めている。 


