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研究要旨 

 小脳失調症を呈する疾患は脊髄小脳変性症（SCD）などの変性疾患以外にも様々な原

因があり、免疫性小脳失調症に代表されるような“治療可能な小脳失調症（treatable 

ataxia）”を鑑別することは臨床上非常に重要なことである。そこで鹿児島大学病院に

おける小脳失調を呈した入院患者の臨床像について調査し、その原因別頻度、治療およ

びその有効性を明らかにした。小脳失調を呈する症例は全体で 152 例であり、原因別に

みると、変性・遺伝性疾患が 106 例(70%)、炎症性・自己免疫性疾患が 22 例(14%)、代

謝・中毒性疾患が 9例(6%)、ミトコンドリア異常症が 5例(3%)、腫瘍性疾患が 3例(2%)、

その他疾患が 6例(4%)であった。その中で治療反応性の症例は 30 例(24%)であり、それ

ぞれの原因・病態にあわせた適切な治療により改善していた。特に、橋本脳症などの免

疫性小脳失調症では進行性の小脳失調を主徴とする病型も存在し、一見 SCD と思われる

症例においても、治療可能である疾患を見逃さないことが大切である。 

 

A．研究目的 

 小脳失調症を呈する疾患は多系統萎縮

症（MSA）や脊髄小脳変性症（SCD）以外

にも、自己免疫性疾患や代謝・中毒性疾

患など、さまざまな原因があることが知

られている。これらの中には、免疫性小

脳失調症に代表されるような“治療可能

な小脳失調症（treatable ataxia）”も存

在し、根治的な治療法のない SCD と鑑別

することは臨床上非常に重要なことであ

る。そこで我々は、南九州地域における

小脳失調を呈する患者の臨床像、原因、

治療について調査し、特に treatable 

ataxia の頻度、原因、治療およびその有

効性を明らかにすることを目的とした。 

 

B．研究方法 

 2004 年 4 月～2013 年 11 月の間に鹿児
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島大学病院に入院した患者の中から、小

脳失調を呈する患者 152 例を選出・対象

とし、その臨床像、原因、治療について

診療録ベースで後方視的に調査した。原

因については、変性疾患、遺伝性疾患、

炎症性・自己免疫性疾患、代謝・中毒性

疾患、ミトコンドリア異常症、腫瘍性疾

患、その他疾患の 7 つに分類し、それぞ

れの頻度を調査した。また、その中で特

に治療反応性の小脳失調症に着目し、そ

の頻度、臨床像、治療の有用性について

検討した。 

（倫理面への配慮） 

 これらの実験に使用する DNA 検体の使

用については、鹿児島大学のヒトゲノム

使用研究に関する倫理委員会で承認され、

患者または家族全員から文書で遺伝子検

査に関する同意書を得ている。 

 

C．研究結果および考察 

 小脳失調症を呈する症例 152 例を原因

別にみると、変性疾患が 74 例(49%)、遺

伝性疾患が 32 例(21%)、炎症性・自己免

疫性疾患が 22 例(14%)、代謝・中毒性疾

患が 9例(6%)、ミトコンドリア異常症が 5

例(3%)、腫瘍性疾患が 4 例(3%)、その他

疾患が 6 例(4%)であった。変性疾患と遺

伝性疾患を除く症例は 46 例(30%)と予想

以上に高頻度であった。変性疾患は多系

統萎縮症が 54 例、皮質性小脳萎縮症が 12

例、進行性核上性麻痺が 3 例、原因不明

の小脳変性症が 5 例であった。遺伝性疾

患は遺伝性 SCD が 15 例、小脳失調型 GSS

が 13 例、遺伝性痙性失調症が 3例、家族

性 MSA が 1 例であった。炎症性・自己免

疫性疾患は橋本脳症が 11 例と最多で、そ

の他、抗 GAD 抗体関連小脳失調症や神経

ベーチェット病、神経サルコイドーシス、

傍腫瘍性小脳失調症、急性ヘルペス性小

脳炎など多様な原因が見られた。代謝・

中毒性疾患では、ビタミン E 欠乏性小脳

失調症やアルコール性小脳失調症、脳表

ヘモジデリン沈着症、薬物中毒などであ

った。またミトコンドリア異常症は MELAS、

Leber 病、その他のミトコンドリア病であ

った。 

 治療に関しては、変性疾患と遺伝性疾

患を除いた 46 例に着目すると 30 例が治

療により症状の改善もしくは自然軽快を

認めた（全体の 24%）。特に、橋本脳症を

含む免疫性小脳失調症では 22 例中 18 例

でステロイドや免疫抑制剤、血液浄化療

法などの免疫療法が有効であった。また、

代謝・中毒性疾患ではビタミン剤補充や

食事指導などの治療により改善がみられ、

ミトコンドリア異常症では 5 例中 2 例が

アルギニン製剤投与により改善が見られ

た。 

 

D．結論 

 小脳失調症の原因が多岐にわたること

を自験例にて示した。根治的な治療法の

ない変性疾患と遺伝性疾患を除いた症例

の頻度は 30%と比較的多いことが分かっ

た 。 ま た 治 療 可 能 な 小 脳 失 調 症

（treatable ataxia）の頻度は全体の 24%

であり、4人に 1人はそれぞれの原因・病

態にあわせた適切な治療により改善して

いたことが分かった。特に、橋本脳症な

どの免疫性小脳失調症では進行性の小脳

失調を主徴とする病型も存在し、一見 SCD

と思われる症例においても、治療可能で
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ある疾患を見逃さないことが大切である。 
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 特になし 

 

 

南九州地域における小脳失調症の多様な原因とその治療
班員 髙嶋 博 鹿児島大学 神経内科、老年病学

【目 的】 南九州地域における小脳失調を呈した症例について臨床的解析を行い、多様な原因と
その治療およびその有効性を明らかにする。
【結 果】 鹿児島大学病院に入院した小脳失調を呈する症例152例について原因別頻度および
治療有効例の頻度を明らかにした。

小脳失調症152例の原因別頻度

原因 症例数
治療

反応例数
頻度

変性・遺伝性疾患 106 - -/106

炎症性・自己免
疫性疾患

橋本脳症 11 10

18/22 (82％)

自己免疫脳症 5 3
抗GAD抗体関連小脳失調症 1 1
急性ヘルペス性小脳炎 1 1
神経ベーチェット 1 1
神経サルコイドーシス 1 1
多発性硬化症 1 1
傍腫瘍性小脳失調症 1 0

代謝・中毒性疾
患

ビタミンE欠乏性小脳失調症 2 2

8/9 (89％)
アルコール性小脳失調 2 2
脳表ヘモジデリン沈着症 2 1
薬物中毒 2 2
代謝性脳症 1 1

ミトコンドリア異
常症

MELAS 2 1
2/5 (40％)その他のミトコンドリア病 2 1

Leber病 1 0

腫瘍性疾患

小脳腫瘍 1 0

2/4 (50％)
悪性リンパ腫 疑い 1 0
Erdheim-Chester病 1 1
血管内リンパ腫 (IVL) 1 1

その他 6 0 0/6 (0％)

合計 152 30 30/152 (24％)

治療有効例の頻度

 


