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抄 録
遺伝子解析法の発展とともに中枢神経先天奇形の画像診断の臨床的意義はますます重要性を増して

いる．一方で今日のMRIの進歩は胎児期からの中枢神経の形成過程やその異常をある程度正確に把握
することを可能にした．本総説では，先ず胎児期内水頭症診断における基礎的事項について述べる．加
えて，下記に示すような胎児MRIで診断できる代表的中枢神経奇形をとりあげ，その診断のポイントを
発生学的知見に基づいて概説するとともに診断上の留意点について検討する．
代表的中枢神経奇形
1．脊髄髄膜瘤（神経管欠損）にともなうChiariII型奇形
2．後頭蓋窩正中嚢胞：Dandy-Walker奇形（嚢胞），Blakepouch嚢胞，クモ膜嚢胞
3．脳梁欠損症と交通性半球間裂嚢胞
4．全前脳胞症
5．神経芽細胞移動障害：古典型滑脳症

キーワード：胎児MRI，中枢神経先天奇形，鑑別診断．

Abstract

Withrecentadvancesinmoleculargenetics,fetalMRIdiagnosisofcongenitalmalformationofthe
centralnervoussystem（CNS）hasbecomeclinicallymoreimportant.Inthisreview,topromotethemore
accuratediagnosisofCNSanomaliesbyfetalMRI,IpresentsomerepresentativeCNSanomalies,such
asChiariIImalformationwithmyelomeningocele（neuraltubedefect）,midlinecysticmalformationsin
posteriorfossa（e.g.Dandy-Walkercyst,Blake’spouchcystandarachnoidcyst）,callosalagenesisand
communicatinginterhemisphericcyst,holoprosencephaly,andmigrationdisorders（e.g.classical
lissencephaly）,andexplainthemorphogeneticfeaturesintheseanomaliesbasedonembryologic
considerations.Inaddition,Idiscussthedifficultyandlimitationsofdiagnosingtheseanomaliesbyfetal
MRI.
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は じ め に

遺伝子解析法の発展とともに中枢神経先天奇
形の画像診断の臨床的意義はますます重要性を
増している．一方で今日のMRIの進歩は胎児
期からの中枢神経の形成過程やその異常をある
程度正確に把握することを可能にした．本稿で
は，胎児期水頭症の診断に関する基本的事項を
述べるとともに，胎児期に診断できる代表的中
枢神経奇形をとりあげ，診断のポイントを発生
学的知見に基づいて概説する．
1．胎児期水頭症の診断
1）正常胎児髄液腔（側脳室，テント上クモ膜
下腔）の特徴
胎児期の側脳室は後角が対称性に大きく
primitivefetalventricularconfigurationと呼ばれ
る１）．側脳室三角部幅（atrialwidth:AW;軸位断
で視床が最もよく描出されるスライスでの側脳
室三角部の横径）は全胎齢をとおして10mmを
超えることはなく，脳室拡張のカットオフ値と

して用いられる２）．これを超えた場合は胎児期
水頭症を疑う必要がある３）４）．一方，クモ膜下腔
は妊娠34週頃まではかなり広く，妊娠15～34
週までは頭蓋内板から脳表までの距離は4～5
mmあるのが正常である（図1-A,B）５）．
2）胎児期内水頭症
胎児期内水頭症の診断は，側脳室のサイズが

拡張すると共にくも膜下腔が狭小化することが
前提となる．すなわち，上述したprimitivefetal
ventricularconfigurationが強調されAWは10
mmを超える（図1-C）４）．また，脈絡叢は重力に
よって紐状に伸展し脈絡糸球が脳室内でぶら下
がったようになるため，懸垂脈絡叢（dangling
choroidplexus）と呼ばれる（図2）６）．一方，AW
が10mmを超えている時でも，くも膜下腔の狭
小化がないか，もしくは開大している場合は，
脳の発育自体に何らかの障害があって二次的に
側脳室が拡張した状態であり，無腔性水頭症
（hydrocephalusexvacuo）と診断される．無腔
性水頭症では胎児期のより未熟な側脳室の形態
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図1 正常胎児の髄液腔の特徴と胎児期内水頭症．
A,B:正常胎児（A:妊娠20週，B:妊娠28週）：側脳室の後角は大きくprimitivefetalventricular
configurationと呼ばれる．側脳室三角部幅（atrialwidth:AW）は妊娠週数に左右されず全胎齢と通じて原
則10mmを超えない．テント上のくも膜下腔は妊娠15週から34週までは4mmから5mmで一定して
おり，かなり広い．
C:水頭症胎児（妊娠20週）：側脳室三角部幅（AW）は増大する．また，くも膜下腔系は狭小化してい

る．



（三角部から後角に強い対称性拡張）が遺残する
ことになりcolpocephalyと呼ばれる（図3）１‐７）．

2．ChiariII型奇形と脊髄髄膜瘤（神経管欠
損）
1）ChiariII型奇形の成因
脊髄髄膜瘤は神経管の形成過程における神経

外胚葉と表皮外胚葉の分離障害（disorderof
disjunction）により生じたもので，神経管欠損

（neuraltubedefect:NTD）とも呼ばれる８）．神経
管欠損では，神経外胚葉はそのまま表皮外胚葉
に移行しているため，本来ならば形成されるは
ずの中心管は形成されず外表に露呈しているた
め，この部位から脳脊髄液は羊膜腔に漏出する

（図4）．
脊髄髄膜瘤（神経管欠損）にはChiariII型奇

形が併発することは古くから知られていたが，
1989年にMcLone９）らにより，ChiariII型奇形の
発生は胎児期における脊髄髄膜瘤からの羊水腔
への髄液漏出に起因するとする統一仮説（unified
hypothesis）が発表された．この説によれば髄
液漏出により第4脳室が膨らまず後頭蓋窩が縮
小した状態で留まることに端を発し，クモ膜下
腔内髄液の減少によるテント上頭蓋の縮小，お
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図2 Danglingchoroidplexus（懸垂脈絡叢）
水頭症や高度の脳室拡張では脈絡叢が重力に

よって紐状に引っ張られ，脈絡糸球（矢印）がそれ
ぞれ重力が働いている側の側脳室壁に接する．

図3 Colpocephaly
A:妊娠35週胎児：古典型滑脳症；両側の側脳室後角の拡張を認めます．

側脳室三角部幅は右側で16mmであり，正常上限（10mm）を超えてい
る．一方，くも膜下腔の狭小化は認められない．すなわち，側脳室後角
の拡張は脳形成不全による二次的な拡張で，より未熟な胎児脳室形態と
とどめたColpocephalyであることを示す．
B:妊娠26週，正常胎児：後角（特に右側）の拡張をみとめ，primitive
fetalventricularconfiguration（PFVC）を示す．古典型滑脳症（A）の脳
室形態はより未熟な胎児（26週胎児）の脳室形態であることがわかる．



よびその状態下での大脳の成長が後頭蓋窩構造
（脳幹・小脳）を下方に偏位させ，ChiariII型奇
形の原型が形成されるという．さらに脳幹（中
脳）の変形（tectalbeak）により中脳水道狭窄
が生じ，内水頭症が顕在化することで，後頭蓋
窩構造の下方偏位が助長され，ChiariII型奇形
の形態異常が完成する．この説の発表後，米国
を中心に胎児期の脊髄髄膜瘤の閉鎖術が行われ
るようになり，手術を受けた胎児には出生後の
水頭症やChiariII型奇形の発生頻度が減少する
という事実から，今日では，ChiariII型奇形は
神経管閉鎖不全（神経管欠損）により二次的に
形成される脳および頭蓋の形態異常とする考え
方が支持されるようになった１０）１１）．
2）ChiariII型奇形の胎児診断
妊娠中期（第2三半期間）のChiariII奇形の
MRI診断は，矢状断で後頭蓋窩が小さく漏斗状
を呈し，脳幹と小脳は下方に偏位する．また，
第4脳室はほとんど同定できないほど狭小化し

ている（図5-A）．同時に第3脳室の狭小化と中
脳水道の閉塞化が生じるため，側脳室は拡張
し，胎児期水頭症を来す．加えて，テント上の
クモ膜下腔も狭小化するため，前頭部の頭蓋が
陥凹し，軸位断で頭蓋がレモン型を呈するのも
特徴である（図5-B）１２）．一方，胎齢後期（第3
三半期間）になると水頭症が進行し，脳幹，小
脳の圧迫と下方偏位により，medullarykinkな
どの定型的ChiariII奇形の所見が認められるよ
うになる．
3．後頭蓋窩正中嚢胞（図6）
1）Dandy-Walkercyst（図6-A）
Dandy-Walkercystは上・下髄帆の原基であ

る原始第四脳室蓋（菱脳蓋板）吻側部（area
membranaceasuperior:AMS）が遺残し嚢胞状に
拡張したものと定義されている１３‐１５）．AMSの遺
残は小脳虫部の一次的形成不全とする説が有力
である．したがって，Dandy-Walkercystには小
脳虫部の形成不全が必発し，特に尾側の形成不
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図4 脊髄髄膜瘤の形態的特徴
A:脊髄髄膜瘤の外観，B:脊髄髄膜瘤のシェーマ（冠状断），C:脊髄髄膜瘤の胎児MRI（矢状断）
脊髄髄膜瘤は神経管が形成される過程における神経外胚葉と表皮外胚葉の分離（disjunction）

が障害されたため，神経管の背側部に欠損（neuraltubedefect:NTD）が生じた脊髄組織を指し
ている（A,B;→）．脊髄組織の腹側のくも膜下腔（☆）が拡張しているため，脊髄組織は移行帯
（A,B:△）とともに瘤状に膨らんでいるが，髄膜で覆われてはいない．
神経管の欠損部で中心管は羊膜腔と交通しており，ここらか髄液が漏出する（B,C掛）．



全のため，第4脳室室頂は形成されない．また，
定型例では大きな後頭蓋窩と静脈洞交会，横静
脈洞の高位が認められる．この現象は嚢胞によ
り小脳テントの下降が二次的に障害されるため
と考えられている１６）．Dandy-Walkercystを伴う
奇形症候群をDandy-Walker症候群，あるいは
Dandy-Walker奇形と称する．
2）Blake’spouchcyst（図6-B）
Magendie孔が開口する前段階でみられる
Blake’spouch１７）がそのまま拡張したもので，菱
脳蓋板尾側部（areamembranaceainferior;AMI）
が嚢胞状に拡張したものと定義される１８）．小脳
虫部は正常に形成されているため，第4脳室の
室頂は形成される．嚢胞は小脳虫部の下面から
後面にかけて存在し小脳虫部は上方に回旋す
る．Robinsonら１９）は胎児MRIの矢状断で橋背
側と小脳虫部底面（上髄帆と下髄帆の最腹側を
結んだ線）のなす角度（tegmento-vermianangle）
が40°をこえるとBlake’spouchcystの可能性が
あると述べている．尚，嚢胞は通常，内後頭結

節を越えて小脳上面に進展することはないた
め，静脈洞交会や横静脈洞の高位は認められな
い．
3）Arachnoidcyst（図6-C）
菱脳蓋板の背側に発生したクモ膜由来の嚢胞

腔である．したがって，小脳に発生異常はな
く，第四脳室は正常に形成される．また，小脳
は嚢胞により腹側へ圧排され，時に第四脳室の
閉塞化により内水頭症を併発する．嚢胞が大き
く，胎齢早期より存在した場合には小脳テント
の沈下が障害され，静脈同交会や横静脈洞は高
位にとどまる２０）．
4．脳梁欠損症（agenesisorhypogenesisof
thecorpuscallosum）
将来脳梁になる神経線維（脳梁線維）の発達

に異常がなく，線維が通過する脳梁原基（midline
glia）の形成が障害された場合に脳梁欠損が発生
する．原基が全く形成されなかった場合は完全
欠損（agenesis）となり，原基の一部が形成さ
れている場合には部分欠損（hypogenesis）とな
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図5 ChiariII型奇形（図2と同一症例）
A:T2-WI,正中矢状断：後頭蓋窩は小さく漏斗状を呈し，脳幹と小

脳は下方に偏位している．また，髄液腔は第4脳室を含めほとんど
描出されていない．中脳尾側（下丘）は下方に引き伸ばされ，嘴状
変形（tectalbeak）を示している（→）．中脳水道は描出されず中脳
水道狭窄が示唆される．
B:T2-WI,軸位断：側脳室の拡張を認め，三角部幅（AW）は15
mmを超えている．また，テント上のくも膜下腔の狭小化も顕著
で，前頭部頭蓋は陥凹し（→），レモン型の頭蓋を示す．



る２１）．脳梁完全欠損では帯状回が形成されず大
脳半球内側面の脳回・脳溝は放射状の配列を示
す（図7-A）．側脳室の前角および体部の相互離
開が見られ，冠状断で牛角のように見え，bull
hornappearanceと呼ばれる（図7-B）．前角は狭
小化する一方で三角部から後角および下角にか
けては対称性の拡張（前述のcolpocephaly）を
呈しているため，軸位断では側脳室がスプリッ
トしたボーリングピンのようにみえる（図7-
C）．また，正常胎児には必ず存在する透明中隔
腔が認められないのも脳梁完全欠損症の特徴で
ある（図7-B,C）．尚，脳梁欠損では本来ならば，
脳梁になるべき神経線維が同側半球（側脳室の
内側）を前後に縦走しProbstbundleとよばれる
特異な神経線維束が形成される．したがって，

Probstbundleが良く発達している場合は本来
脳梁になるべき神経線維の発達には障害がな
く，発達不良な場合には神経線維の発達自体に
障害があることが推察される２２）．Kasprianら２３）

は胎児期に施行した拡散テンソル画像で脳梁線
維やProbstbundleの評価が可能であったと報
告している．
5．脳梁欠損に伴う交通性半球間裂嚢胞
（communicationg interherhemispheric
cystwith agenesis/hypogenesisofthe
corpuscallosum）
交通性半球間裂嚢胞とは脳梁完全欠損もしく

は部分欠損に伴って，第3脳室天蓋あるいは側
脳室内側壁の一部が憩室状に半球間裂に膨出し
たものである（図8）２０）２４）２５）．憩室状の膨らみの要
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図6 後頭蓋窩正中嚢胞性奇形の鑑別
A:Dandy-Walkercyst（左列）:T2-WI，矢状断（上段）にて，第4脳室と連続する大きな

嚢胞を認める．第4脳室の室頂の形成はなく，小脳虫部は頭側のみ形成され（→），尾側は
欠損もしくは著しい低形成であることがわかる．
B:Blakepouchcyst（中央）:T2-WI,矢状断（上段）で小脳虫部下部に小さな嚢胞を認め

る．第4脳室は拡張しているが，室頂（F）は形成されており，小脳虫部の形成不全はない
ことがわかる（下段→）．
C:Arachnoidcyst（右列）:T2-WI,矢状断（上段）で小脳虫部の背面に大きな嚢胞を認め

る．小脳虫部は嚢胞により前方に圧排されている．室頂（F）は形成されており，小脳虫部
の形成不全はないことがわかる（下段→）．



因には水頭症病態が想定されるが，正確な原因
は不明で遺伝的背景も明らかではない．しばし
ば，後述する背側嚢胞（dorsalcyst）を伴う全
前脳胞症との鑑別が必要になるが，交通性半球
間裂嚢胞では，前脳形態をとどめた正中非分離
の所見がないことから鑑別される．
6．全前脳胞症（holoprosencephaly）
主として脳の腹側誘導の障害により，一次

脳胞の時期の前脳形態を留めたまま成長した

脳と定義される．全前脳胞症の大脳は全球
（holosphere）と言われる左右連続性を有する皮
質と背側部のdorsalsacと呼ばれる終脳と間脳
を結ぶ膜（翻転が障害された間脳蓋板）によっ
て特徴づけられる２６‐２８）．胎児MRIにおいても
holosphereの所見は明瞭に同定することができ
る（図9-A）．また，顔面の奇形として，正中唇
裂や両眼窩間距離の縮小（hypoterolism）（図9-
B）などが認められ，重症例（未分化型）では
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図7 脳梁完全欠損症（妊娠32週胎児）
A:T2-WI，正中矢状断；脳梁および帯状回は欠損し，大脳半球内側面の脳

回は第3脳室から放射状に配列している（△）．
B:T2-WI，冠状断：側脳室の体部は相互に離開し，牛角様にみえる（→）．

また，下角は対称性に拡張している．透明中隔腔は認められない．
C:T2-WI，軸位断：側脳室の前角は狭小化し，三角部から後角にかけては

対称性拡張を呈する．半球間裂は開大している（→）．

図8 脳梁部分欠損に伴った交通性半球間裂嚢胞（妊娠32週胎児）
A:T2-WI，軸位断；前部半球間裂は完全に形成されており半球脳を示す．左側側脳

室もしくは第三脳室と交通すると思われる嚢胞が半球間裂にみとめられる（CIHC）．
B:T2-WI，正中矢状断；菲薄化した脳梁前方部の構造が認められる（→）．脳梁後

方部分は欠損し，脳梁部分欠損を示す．：CIHC；交通性半球間裂嚢胞
C:T2-WI，冠状断：左側の大脳外套内側面は交通性半球間裂嚢胞（CIHC）によっ

て外方に圧排されている．視床は分離している（→）．低形成を示す大脳鎌が認めら
れる（△）．



単眼症（cyclopia）や長鼻（proboscis）を認める
ので胎児診断の参考となる２９）．
7．神経芽細胞移動障害（neuronalmigration
disorders）
胎齢8週～28週の間の胎児脳に生ずる神経

芽細胞の移動が何等かの原因で障害された結
果生じる奇形群を神経芽細胞移動障害と総称
する．病理形態の差により（1）古典型滑脳症
（classicallissencephaly），（2）丸石様異形成
（cobblestonecomplex），（3）外性器異常を伴う
X連鎖性滑脳症（X-linkedlissencephalywith
abnormalgenitalia），（4）多小脳回（polymicrogy-
ria）／裂脳症（schizencephaly），（5）異所性灰白
質（neuronalheterotopia）などに分類されるが，
本稿では紙面の制限上，胎児MRIで診断できた
古典型滑脳症について述べる．
古典型滑脳症（classicallissencephaly）
滑脳症I型と呼ばれていた無脳回／厚脳回症

を指す．最近では脳回・脳溝の形成の程度を最
も悪いgrade1から最も良いgrade6の6段階に
分類して評価されることもある．また，脳回形成
のgradeに加えて，形成障害が前頭優位（a＞
P）にあるか後頭優位（p＞a）にあるかの病変

分布の勾配（gradient）を考慮した形態評価は滑
脳症の原因遺伝子の推定に有用とされている３０）．
古典型滑脳症は皮質層が厚く，新生児期以降

では4mmを超える（正常新生児皮質の厚さは
2mm以下）．病理学的には脳表から①分子層，
②表在細胞層，③細胞希薄層，④深部細胞層の
4層構造をなしており，MRIでは第3層の細胞
希薄層（cellsparselayer）が全年齢を通してT1
強調像で低信号，T2強調像で高信号域を示し，
古典型滑脳症の診断の決め手になる（図10-A）３１）．
しかし，胎児期を含め髄鞘形成の未熟な時期は
白質もT1-WIで低信号，T2-WIで高信号を示す
ため，皮質の一部である細胞希薄層を白質構造
と見誤らないように注意が必要である．また，
胎児脳は本来，脳回・脳溝の形成が未熟で大脳
半球外側面の脳溝は胎齢27週頃までは，ほとん
ど形成されず滑脳症様の形態を呈する．一方，
脳回，脳溝の発達は概して側頭葉，後頭葉など
脳の後方部で早く，前頭葉で最も遅れ新生児期
以降に完成する（表）３２）３３）．したがって，胎児期
滑脳症の診断は，正常胎児の脳回，脳溝の出現
と発達時期を十分考慮して診断にあたる必要が
あることは言うまでもないが，とりわけ胎齢26
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図9 背側嚢胞（dorsalcyst）を伴う全前脳胞症（妊娠31週胎児）
A,B:T2-WI,軸位断；（A）大脳皮質が正中を超えて連続しており全球

（holosphere）を示す（→）．前脳室（PrV）と交通する背側嚢胞（DC）を
認める．（B）両眼窩間距離の短縮（hypotelorism）を認める（樫）．脳幹，
小脳形態は正常である．



週以前の本来無脳回様の脳表形態をとる時期の
滑脳症の診断は極めて難しく，未だその診断法
は確立していない．

お わ り に

代表的中枢神経奇形の胎児MRI診断の概要
および鑑別診断のpointについて述べた．今後，
さらに症例の蓄積を行うとともに，病理や遺伝

子診断との対比を積み重ねることで，より正確
な胎児MRI診断法が確立されることが期待さ
れる．

開示すべき潜在的利益相反状態はない．
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図10 古典型滑脳症
T2-WI,軸位断：妊娠35週，古典型滑脳症（A），妊娠34週，正常胎

児（B）．
古典型滑脳症（A）は正常胎児（B）と比較すると一見して後頭葉か

ら側頭葉の脳回形成が悪く，同領域は無脳回を示している．前頭葉の
脳回は僅かに形成されており，脳回形成の勾配（gradient）が正常脳
（B）とは逆になっている．また，古典型滑脳症（A）では特に後頭葉と
側頭葉の脳表近くに一層の高信号域がみとめられ，細胞希薄層（cell
sparselayer）を示す（→）．細胞希薄層の外側には表在細胞層が，内側
には厚い深部細胞層が等信号域として同定される．

表 胎児期の脳回・脳溝の出現と発達の原則
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