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研究要旨 

 痙性対麻痺は緩徐進行性の痙縮を主徴とし、脊髄の錐体路・後索・脊髄小脳路の系統

変性を主病変とする症候群である。均一な疾患ではなく、遺伝学的には常染色体優性、

劣性、X 染色体関連性の様式が知られているが、一部に孤発症例も認められる。臨床像

も均一ではなく、ほぼ痙性対麻痺のみで経過する純粋型と、随伴症状を認める複合型に

分類される。一方、臨床像として痙性対麻痺を呈する疾患は他にも多数あり、変性疾患

だけでなく脱髄性疾患や感染症、代謝性疾患、脊椎性疾患でも認められる。本邦におい

てこれらの疾患との鑑別を目的とした、変性疾患としての痙性対麻痺の診断指針はまだ

ない。そこで我々は昨年、臨床の場で活用できる診断基準案を作成して提案をした (表

1)。今回この診断基準案について、臨床の現場における有用性と妥当性を評価すべく、

JASPAC（Japan Spastic Paraplegia Research Consortium）登録症例の臨床データを

用いて検討を行った。その結果、感度は 99%、特異度は 93%であり、ほぼ満足のいく

ものであった。今後は、前向きの検討が必要であると考えられた。 

 

 

Ａ.研究目的 

痙性対麻痺は緩徐進行性の痙縮を主徴とし、

脊髄の錐体路・後索・脊髄小脳路の系統変性

を主病変とする症候群である。遺伝子診断に

より病型が確定されるが、臨床的多様性があ

る。同じ病型でも臨床像が異なることがある

一方で、異なる病型でも同様の臨床像を呈す

ることもあり、臨床の場では診断が確定でき

ないことが多く、他の特定疾患のような診断

基準が本邦にないことも一因であると考えら

れる。昨年我々は、臨床の場において、他の

疾患との鑑別や特定疾患申請の際の参考にな

るような診断基準案を作成し、運動失調班会

議にて提案した。その診断基準案について、

実際の症例における妥当性を評価すべく、既

に JASPAC において蓄積されている臨床情

報を用いて検討した。 

 

Ｂ.研究方法 

（倫理面への配慮） 

JASPAC への研究参加について、患者から

文書にて同意を得た。なお、本研究は山梨大

学医学部倫理委員会の承認を得ている。 

JASPAC では、施設より登録症例の臨床情

報提供時に、紹介元施設にて既に連結可能匿

名化を行っており、事務局で扱っているデー



 

タには個人を特定するような情報は含まれて

いない。 

統計学的検討において感度を計算する際、

疾患群は真の陽性群である必要があるため、

JASPAC 登録症例のうち、遺伝子診断にて遺

伝性痙性対麻痺の病型診断が確定している患

者を疾患群とした。また特異度に関しては、

当院に痙性対麻痺の精査目的で受診・入院し、

他の診断となった患者を非疾患群とし、本診

断基準案を適用して算出した。認定基準とし

ては診断基準案の主要項目を 2 つとも満たし、

各種検査によって鑑別疾患が除外できること

とした。 

1) 緩徐進行性の両下肢の痙縮と筋力低下 

2) 両下肢の腱反射亢進、病的反射 

項目 1 に関して、今回の検討では 1 年以上

の経過を持つ症例を慢性進行性とした。また、

項目 2 に関して、腱反射亢進と病的反射の両

方を認めることを必須とする条件（A 条件）

と、どちらかを満たせば可とする条件（B 条

件）を設定したうえで計算をした。疾患群・

非疾患群それぞれから算出された感度・特異

度から尤度比を求めた。疾患群について、山

梨大学の症例のみを抽出し、非疾患群と合わ

せ陽性的中率・陰性的中率についても求めた。 

 

Ｃ.研究結果 

JASPAC 登録症例において、153 例で病型

が確定しており、内訳は SPG4：94 例、

SPG3A：11 例、SPG31：12 例、SPG10：4

例、SPG11：8 例、SPG46：4 例、SPG2・

15・28 がそれぞれ 2 例、SPG7・8・12・35・

52・54・55・56・57 が 1 例、ARSACS：5

例であった。一方、2011 年 1 月～2014 年 9

月に当院に受診・入院した患者で、下肢痙縮

による歩行障害を認めながら、遺伝性痙性対

麻痺以外の診断となった症例は 15 例であり、

内訳は多発性硬化症：3 例、視神経脊髄炎：1

例、運動ニューロン病：2 例、神経ベーチェ

ット病：4 例、サルコイドーシス：1 例、破

傷風：1 例、頸髄損傷：1 例、キアリ奇形：1

例、診断未確定：1 例であった。診断未確定

の症例は、経過中に症状の改善傾向を認めた

ため、遺伝性痙性対麻痺は否定的であると考

えられた症例であった。確定診断はつかなか

ったが、何らかの脊髄炎が疑われた。 

結果は、疾患群での感度は A 条件で 78%、

B 条件で 99%。非疾患群での特異度は A 条

件・B 条件ともに 93%という結果であった。

参考に、特異度に関しては鑑別疾患の除外を

含めずに主要項目のみで判断すると、A 条件

で 60%、B 条件で 53%となった。感度・特異

度から尤度比を計算すると、A条件で 11.14、

B 条件で 14.14 であり、有用性の指標とされ

る 5 は十分超えていた。また、山梨大学より

JASPAC に登録している症例で、遺伝子診断

まで確定しているものは 8 例あり、これと非

疾患群の 15 例にて検討した。結果は感度

100%、特異度 93%、陽性的中率 89%、陰性

的中率 100%であった。 

 

Ｄ.考察 

今回算出された数値の意義を評価するため

に、他の疾患の診断基準や検査について、妥

当性を検討した過去の報告を調べた。2013

年に Tsuboi1)らが欧・米・日のシェーグレン

症候群の診断基準について評価した報告があ

り、その中で本邦の診断基準については感度

79.6%、特異度 90.4％であった。また同年、

Fereydoun2)らがベーチェット病の診断基準

について評価しており、やはり本邦のもので

は感度 86.0%、特異度 99.1%であった。 

また、診断基準ではないが、疾患の診断に

有用な検査について同じ神経内科の領域で検

討されたものもあった。2007 年に高橋 3)は

NMO における抗 AQP4 抗体の意義について

報告しており、この中で抗 AQP4 抗体は感度

88.6%、特異度 100%であった。また 2014年、



眞鍋ら 4)は

MIBG心筋シンチグラフィーの早期像のみで

の有用性を評価しており、感度

100%であった。

これらと比較すると、

ては遜色なく、

たと考えられたが

目のみでは、不十分で、やはり各種検査によ

る鑑別疾患の除外が必要であることが確認さ

れた。 

 

Ｅ.結論 

 JASPAC

性対麻痺の診断基準案について妥当性

した。認定基準について条件を

感度は 78％と

は 11.14 と

用性が示唆され
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