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研究要旨 

運動失調症の患者登録・自然歴調査 J-CATを構築し、必要な臨床情報を伴う患者登録、

遺伝子検査による診断精度の向上、重要な病型の前向き自然歴研究、遺伝子診断未確定

における分子遺伝学的研究を行う。1)クラウドサーバーを用いた Web 登録システムを

構築した。2) 生体試料のロジスティックスを整備し、頻度の高い疾患についての遺伝

子検査態勢を施設内に構築した。3) 既報の自然歴研究を参考にして、前向き自然歴研

究のための調査項目を選定し、CRC による電話インタビューを活用した定期評価の態

勢を整備した。次年度以降は、本年度の成果を土台にして、J-CATの構築を完了し、患

者登録を開始する予定である。J-CAT は、運動失調症の疫学解明、診断精度向上、自然

歴確立に有用であると考えられる。 

 

Ａ.研究目的 

本研究では、運動失調症を対象に、1）必

要な臨床情報を伴う患者登録 2）遺伝子検査

による診断精度の向上 3）重要な病型の前向

き自然歴研究 4）遺伝子診断未確定における

分子遺伝学的研究 を達成するための患者登

録システム J-CAT(Japan Consortium of 

ATaxia)を構築することを目的としている。 

 

Ｂ.研究方法 

患者登録システムの構築においては、詳細

な臨床情報の登録と更新、個人情報保護、グ

ローバルレジストリーとの連結可能性、継続

した運営などが重要である。当施設ではすで

にこれらの条件を満たした筋疾患の症例登録

システム Remudyが 2009年より稼働してい

る(1)。J-CATの構築においてもこのシステム

を応用する。1)クラウドサーバーを用いた

Web患者登録システム、2)SRLを活用した遺

伝子検査検体ロジスティックス、3)各検査施

設と連携した脊髄小脳変性症の遺伝子検査体

制、4)Clinical research coordinator (CRC)

による電話インタビューを組み込んだ前向き

自然歴調査体制、の構築を行う。研究期間内

に患者登録を推進し、研究目的を達成する。 

 (倫理面への配慮) 

本年度の研究はシステム構築が主体であ

り、倫理面での問題は生じない。遺伝子検査



 

についてはサンプルの匿名化を行いプライバ

シーに配慮した． 

 

Ｃ.研究結果 

患者登録システムの構築については、

J-CAT の患者登録時に収集すべき臨床情

報・検査項目をリストアップし、日立ソリュ

ーションズと共同で、クラウドサーバーを用

いたWeb患者登録システムを構築した。この

システムは、個人情報と連結可能匿名化され

た臨床情報を別々のクラウドサーバーで管理

することにより、個人情報に対するセキュリ

ティー対策を特に強化したシステムである。 

遺伝子検査態勢については、SRL を介し

た検体ロジスティックスを整備した。さらに、

頻度の高い脊髄小脳変性症に関しては施設内

での検査を可能にした。SCA1, SCA2, MJD, 

SCA6, SCA8, SCA12, SCA17, SCA31, 

DRPLA の遺伝子検査体制を構築した。遺伝

子検査を行った SCD 133 例において、複数

世代発症例 61 例中 44 例(72.1%)（MJD 13

例、SCA31 13例、DRPLA 11例、SCA6 5

例、SCA1 1例、SCA2 1例）、同胞発症例 13

例中 7例(53.8%)(SCA6 4例、SCA31 3例)、

孤発例59例中5例(8.5%)(SCA6 2例、DRPLA 

2例、SCA31 1例)に遺伝性 SCDの病因遺伝

子変異を同定した。孤発性皮質性小脳失調症

(CCA)にも一定の割合で家族性 SCD が認め

られることを裏付ける結果であった。 

前向き自然歴調査については、運動失調症

におけるこれまでの自然歴調査研究を分析し

た。評価期間としては 2年~5年、評価頻度は

6 ヶ月~1 年毎、代表的な調査項目は SARA

であった。さらに、プリオン病の自然歴研究

の経験を生かし、電話インタビューに適した

調査内容について検討した。以上から、定期

評価としては CRC による電話インタビュー

を 6ヶ月毎、医師による定期診察を 1年毎と

し、電話調査項目としては重症度分類(mRS + 

呼吸機能 + 食事・栄養機能)及び Barthel 

index、診察による評価は SARA、UMSARS

が妥当であると考えられた。 

 

Ｄ.考察 

 患者登録システムの構築においては、必要

な臨床情報をできるだけ幅広く集めるという

網羅性と、登録時の負担を軽減し登録を推進

するための簡便性とのバランスが検討課題で

ある。Web登録による入力の簡便化のメリッ

トを最大限活用して、必要な臨床情報を確実

に収集できるようシステムをブラッシュアッ

プしていく。 

 遺伝子検査においては、頻度の高い反復配

列伸長による疾患以外の脊髄小脳変性症、特

に常染色体劣性遺伝性の疾患に関する、持続

可能な遺伝子検査システムの構築が課題であ

り、次世代シーケンサーの効率的な活用が重

要であると考えられる。 

 

Ｅ.結論 

 運動失調症患者登録・自然歴調査 J-CAT の

実現に向けて着実に準備が進んでいる。J-CAT

は、運動失調症の疫学研究、診断精度向上、

自然歴確立に有用であると考えられる。 
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