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要 旨 歩容異常を 主訴 と し て受診 し た大腿凹頭筋形成不全症の l 例 を 経験 し た の で報告す る .

症例 は 4 歳の男児. 主訴は 歩容異常. 3 歳 ご ろ に歩容異常 と 左大l腿の萎縮 に母親が気 付 いた . 近 医 を
受診 し ， 精査 目 的で 当 科を紹介受診 し た. 左大!腿凹頭筋に 注射等の既往 は な か っ た. 明 ら かな披行
を 認め ， 左大l腿部に陥凹 と 軽度の圧痛を認めた. 大腿周 囲径に 2 . 6 cm の左右差があ っ た. MR 画像

上各筋の断面積は ， 健側 と 比較 し 50% 以下が大腿直筋， JI易JJ盟筋， 中間広筋， 外側広筋， お よ び大殿
筋であ っ た. 血液生化学検査では筋原性酵素の異治' は な か っ た. 本症例 を 片側性の大腿凹頭筋形成
不全症 と 診断 し た. 本子 11で こ れ ま でに渉猟 し 得た |浪 り では， 両似IJ性の 2 例の症例報告のみであ っ た .
股関節周囲筋 力低下 に よ る 歩容異常? に 対 し て ， 今後迎動療法の効果を 見 なが ら ， 十分 な左下肢機能
の 改善が得 ら れな ければ， 筋委縮を認め な い縫工 筋の隣接筋への筋移行な ど を 考慮す る 必要があ る .

は じ め に

歩容異常を 主訴 と し て 受診 し た き わ め て ま れな

先天性大腿四頭筋形成不全症の l 例 を 経験 し た の

で報告す る .

時に家族が左大腿部の萎縮 と ラ ン ニ ン グ時 の 異常

に も 気付 き ， 近医整形外科を 受診 し た . 精査 目 的

で当科を紹介 さ れ， 初診 し た .

全身所見 : 身長 100 . 0 cm， 体重 14 . 5 kg 

血液生化学所見 : CK 126 IU/!， AST 32 IU/!， 

ALT 12 IU/!， CRP 0 . 14 mg/d!， JJIl沈 13 mm/h 

と 異常 は な か っ た .
症 例

症 例 : 4 歳， 男 児

主 訴 : 歩容異常 と 左大腿音[1の萎縮

家族歴 : 特記事項 な し

分娩歴 : 在胎 37 週正常分娩， 出生時体重3 ， 170 g 

既往歴 : 気管支11出息 運動 ・ 精神発達遅滞な し

現病歴 : 処女歩行 を 開始 し た l 歳頃， 家族が歩

容異常に 気 付 い た が経過 を 見 て い た ， 3 歳 4 か月

局所所見 : 左大腿部の 萎縮 と 陥凹 を 認 め た . 左

大腿部正 中 に 軽度の圧痛があ っ た が， 外傷痕や注

射痕は認め な か っ た ( 図 1 ) ， 歩行， ラ ン ニ ン グ時

に お け る 左下肢立脚相 は 短縮 し ， 体幹は患側へ傾

斜 し た， SMD は 右 49 . 2 cm， 左 49 . 0 cm と 明 ら か

な下肢長差 は な か っ た . 大腿周 囲径で 2 . 6 cm， 下

腿周 囲径で 1 . 5 cm の左右差があ っ た . 股関節の

Key wOI'ds : dysplasia o f  quadriceps (大腿 1�l iïJi 筋 形成不全tii:.) ， magnetic resonance imaging (MRI) ， vastus lateralis 
muscle ( 外側広筋 ) ， vastus intermedius muscle (中1M!広筋)
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図 1. 初診H寺局所所見
左大腿部の萎縮 と 陥凹 を 認めた . 明 ら かな
注射痕は な か っ た .

可動域は， 伸展 が右 100 ， 左 00 ， 屈 曲が右 1350 ，

左 1300 と ， 左股関 節 に 100 の伸展 制限 と 50 の 屈 は 11

制限があ り ， 徒手筋力 テ ス ト で は， 左股関節の屈

曲 ， 内 外l!!Êお よ び膝関節の 何 l展に徒手筋 力 テ ス ト

で 4 レ ベ ルの筋力低下 を 認め た .

画像所見

単純 X 線像 : 両股関 節 の 頚体角 は 右 1530 ， 左

1650 で左に 外反股の 傾 向 があ り (図 2) ， 下 肢全長

で は ， mechanical axis deviation が左膝関節i部で

4 . 5 mm 外側 に位置 し ， 外反膝の傾向があ っ た (図

3)  . 大腿骨長 は 右 25 . 1 cm， 左 25 . 3 cm，  Jl!骨長 は

右 20 . 6 C111， 左 20 . 3 cm と X 線像上明 ら か な下JJ支

の骨長差 は なか っ た .

MR 画像 : 脊椎では ， 脊髄係留症候群， 脊髄空

洞症， J匝療等の所見 は な か っ た . 大腿では左外側

広筋， 仁|コ間広筋起始部に Tl 強調画像， T2 強調画

像 と も に 高信号の領域が存在 し た (図 4) . 中ÜI写像

で各筋 の 断面 を 楕円 形に 補正 し て 計測 し ， 健側を

100% と し た 各筋 肉 の 断面積比で 50% 以下であ っ

た も の は， 大殿筋 46 . 6% ， 腸JJ嬰筋 45 . 7% ， 外側広

筋 15 . 2 % ， 大 腿 直 筋 44 . 2% ， お よ び 中 |背 広 筋

36 . 1 % で あ っ た (図 5) . 

診断と 治療経過

血液 と 画像検査， お よ び下肢知覚に 異常を認め

な い こ と か ら ， 末梢神経由来の神経原性の疾患は

否定的であ っ た . 大腿部 の 陥 凹や倣行か ら は 大腿

図 2. 両股関節単純 X 線像
頚体f臼 が右 153 0 ， 左 1650 と 左股関節 に 外反股の
傾向があ っ た .

図 3 砂
下肢全長単純 X 線像
2[，)膝関節音11で l11echanical axis が
4 . 5 111111 外側 を 通過 し ， 外反膝の
傾向があ っ た

凹 NJI筋拘紺i症 も 鍛別疾患 と し て 考 え た. し か し ，

股関節屈 曲 制 限 の な い こ と や， Nozawa ら 1) の 報

告 し た 大腿凹頭筋拘縮症 に お け る M R 画 像 で の

Tl 強調画像， T2 強調 画像 と も に低信号を 呈 し た

所見 と の相 違か ら ， こ れ も 否定的であ り ， 本症例

は大腿凹頭筋形成不全症 と 診断 し た . 運動療法 と

し て， 股関節 と jJ奈関節周 囲 の 筋 力 訓練 を 指示 し ，

徐々 に 歩容 は 改善 し た .

考 察

先天性大腿四頭筋形成不全症 は き わ め て ま れな

疾患であ り ， 我 々 の 渉猟 し 得 た 範 囲 で は ， 海外で

の報告例 は な く ， 本邦で は こ れ ま で に 2 例 の症例

報告の 会議録5)6) が残 さ れて い る の み で あ っ た. 2 

例 と も に 両側例であ り ， 今回 の よ う な 片側例では
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T l 強調画像 T2 強調画像 STIR 

図 4 . 両大腿部 MR 画像
左外側広筋， 中間広筋起始部に T1 強調画像， T2 強調回像お よ び STIR で
い ずれ も 高信号の領域が存在 し た ( 矢印) • 

と し て お り ， 本症例 に お い て も 同様 に 阿部位 に 変

性 し た 異常脂肪組織が存在す る と 考 え た. ま た ，

大M!音Ilの 各 筋 肉 の 断面積比で は ， 健側 に 比較 し 特
a に 外側広筋で 15 . 2 % ， 仁IJ 間 広 筋で 36 . 1 % と 高度

b 

な低形成 を 示 し て い た . こ れ ら の所見か ら ， 外側

広筋， 中間広筋の形成不全が原疾患 と し て 存在す

る こ と で， 左膝関節伸展筋 力 が低下 し ， 左股関節

への荷重負 荷に抗す る 筋 力 が低下 し た た め， 居、肢

立脚相の短縮が生 じ た と 推測 し た . よ っ て 二次性

に 大腿直筋， jJ君!腹筋， お よ び大殿の筋力低下が出

現 し た と 考 え た .

本症例 の 問 題点 と し て ， 歩行障害 と ， 外反股，
C お よ び外反膝の進行を 挙 げ る . 外反股を 生 じ た原

d 

図 5. axial 像での左大腿各筋の断面像
( T2 強調画像)

各筋肉の断面積比は， a) 腸!J裂筋 45 . 7% ， b) 外側
広筋 15 . 2% ， c) 大腿直筋 44 . 2% ， d ) 中間広筋
36 . 1  % で あ っ た .

な く ， いずれ も 初診時 に 35。 か ら 200 と 比較的

高度な膝関節の伸展制限 を 認 め た .

本症例 で は， 外側広 筋， 仁十l 間 広 筋 の 起 始 音I� に

T1 強調画像， T2 強調画像で高信号域が存在 し て

お り ， 線維性脂肪組織の存在 を 疑 っ た . Peterson 

ら 2 ) に よ る 片 側 の縫工筋， 半!腔様筋， お よ び半膜

様筋欠損症例の報告で も ， CT 像 に お い て 欠損部

に 正常の脂肪 よ り も 高 く 吸収 さ れ る 組織 を 認 め た
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因 と し て は股関節周 囲筋力低下 を 補 う た め ， Pau-

wels の 理論 に 従 い， 体幹の 患側 へ の 傾斜 が影響

し 41， 頚体 角 の増加 を き た し た と 考 え た. こ れ ら

の歩行障害 と 外反股の進行 を 防 ぐ た め の 治療 と し

て， 股関節 周 囲 の 筋 力 強化 を 行 い， 荷重 に 対 す る

措抗力 を 増強す る こ と が必要で、 あ る .

本邦での 2 報告側 に お い て ， 特 に 形成不全が軽

症な側では膝関節伸展制限 は 経年 的 に 改善 し た と

報告 さ れて お り へ 大腿四頭筋の形成不全， 筋 力

低下に対す る 治療法 と し て 筋力増強訓練等の保存

療法で効果が得 ら れ る 可能性があ る と 考 え る . ま

た， 疾患 は 異 な る も の の膝蓋骨欠損例 と 大腿四頭

筋遠位 1/3 の機能 に 関 す る 報告では， 術前膝歩行

であ っ た 患児が術後歩行可能 と な っ た と さ れて お

り 3l ， 本症例 に お い て も 手 術療法 も 有効 な 手段 と

な り 得 る と 考 え る . 現在筋力増強訓練 に よ り 歩容

は 改善傾 向 で あ る が， 訓練の効果が不十分な場合



は今後手術療法 も 検討 し て い る . 本症例では ， 股

関節の屈曲! と )J奈関節 の 屈 曲 に 作用 す る 縫工筋が萎

縮 も な く 大腿直筋 と 起始部 も 近い こ と か ら ， 必要

時は縫工筋を 移行 し て ， 股関 節屈 曲筋力 を 増 強す

る 手法 を 考慮 し て い る . ま た ， 今後形成不全筋の

経過 と ， 運動療法 に 伴 う 周囲筋の代償性肥大 に 対

す る 評価 に は ， 経時的 な MR 画像の撮影が必要 で

あ る .

ま と め

1 ) 大腿四頭筋形成不全に よ る 周 囲筋の筋力低

下 を 生 じ た l 例 を 経験 し た.

2 ) 大腿四頭筋，@始部 に T l 強調画像 と T2 強

調画像での高信号域 を 認 め ， 一部線維性脂肪組織

が存在す る と 考 え た .

3 ) 運動療法で徐 々 に 歩容 は 改善 し て お り ， 今

後経過観察 し な が ら 手術療法 も 検討す る 予 定であ

る .
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Congenital Dysplasia of Quadriceps : A Case Report 

Masashi Nakase， M. D.， et al. 

Department of Orthopaedics， Graduate School of Medical Science. Kyoto Pr巴fectural

University of Medicine 

We report a rare case of congenital dysplasia in the quadriceps in a 4-year-old boy who 
presented c1audication and left quadric巴ps atrophy. H巴 had never been inj巴cted into left quadriceps. 
He walked with c1audication， and his left thigh showed recess with slight tenderness. His left thigh 
was 2 . 6  CI11 thinner in circul11ference than his right thigh. There was no leg length discrepancy. On 
MRI， the cross-sectional area of the Rectus fel110raris muscle， lliopsoas muscle， Vastus intermedius 
muscle， Vastus lateralis muscle， and Gluteus l11aximus l11uscle of the left thigh was 50% less in area 
than that of the right thigh. The blood chel11 istry findings were normal. This patient was diagnosed 
as having dysplasia of the quadriceps. Only two other cases have been reported in the literature in 
Japan. Treatm巴nt is conservative at the l110111ent. and if this does not succe巴d. then transfer of 
Sartorius l11uscl巴 to adjacent l11uscles l11ight be considered 
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