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研究要旨 

多系統萎縮症（MSA）は，進行性で原因不明の神経変性疾患であり，病態の進行そ

のものを抑止する有効な治療法が見つかっていない．今後，治療法を開発していく上で

検討すべき多くの課題のうち，特に以下の 2 点を挙げ，現状と問題点を整理し検討した． 

①．MSA のような希少疾患の場合，速やかなリクルートを行うためにはレジストリ

ー・システムが必要である．特に遺伝子変異の有無によって治療反応性が異なる可能性

がある場合，ゲノム解析とセットにしたシステムを構築する必要がある． 

②．MSA の病態を正確に反映し，臨床指標との関連が証明されたバイオマーカーは

存在せず，現状では disease-modifying therapy を開発するためには，長期間にわたっ

て臨床指標の評価を行う必要がある．日本国内で治験を行うためには，臨床指標の標準

化，信頼性・妥当性の評価が前提となる． 

 

 

Ａ.研究目的 

多系統萎縮症（MSA）は，進行性で原因不

明の神経変性疾患であり，病態の進行そのも

のを抑止する有効な治療法

（disease-modifying therapy）が見つかって

いない．最近，我々の研究グループは，2 家

系の家族性 MSA の発症者にホモ接合性・複

合ヘテロ接合性の COQ2 遺伝子変異を同定

し，さらに COQ2 遺伝子変異のキャリアが孤

発性 MSA の発症リスクになることを報告し

た 1)．COQ2 遺伝子は，体内でコエンザイム

Q10（CoQ10）の生合成を行う酵素をコード

する遺伝子である 2)．このことから，MSA 発

症の分子病態の少なくとも一部に，CoQ10 の

相対的な欠乏が関与している可能性が示唆さ

れ，disease-modifying therapy 開発の手掛か

りになると期待されている． 

今後，治療法を開発していく上で検討すべ

き多くの課題のうち，特に①．レジストリー・

システムの構築と，②．臨床指標の標準化は

必須であり，その将来的な実現のためには，

まず現状とその問題点について調査する必要

がある． 

 

Ｂ.研究方法 

①．レジストリー・システムのデザインにつ

いて，既に運営実績のある神経・筋疾患患者

登録システム Remudy について調査した．  

②．国際的に標準とされる MSA の臨床指標

UMSARS の日本語版の現状について調査し

た． 

 (倫理面への配慮) 

ゲノム解析を含むレジストリー・システム

の構築に関しては，今後，東京大学医学系研

究科・医学部ヒトゲノム・遺伝子解析研究倫

理審査委員会および参加医療機関の倫理委員



 

会の承認を受けて実施する必要があると考え

られる． 

UMSARS の日本語版を用いた信頼性・妥

当性の評価に関しては，今後，東京大学医学

系研究科・医学部研究倫理審査委員会および

参加医療機関の倫理委員会からの承認を受け

て実施する． 

 

Ｃ.研究結果 

①．Remudy は，患者が主体となって登録す

ることを前提にしたシステム構築がなされて

いるが，MSA では臨床診断やその根拠につ

いての情報が必要である点，また新たに行う

ゲノム解析について，説明と同意を得ること

を想定している点から，医師が主体となって

登録する必要があることが分かった．その前

提に基づくレジストリー・システムの構築に

向けて，個人情報および生体試料の管理の方

針についての予備的検討を行った． 

②．UMSARS の日本語版は 2 種類あること

が分かり，両者の比較検討を行うなど統一版

の作成に向けて予備的検討を行った． 

 

Ｄ.考察 

①．今後，考案したレジストリー・システム

の枠組みについて，参加医療機関との会議を

持ち，詳細な運用条件を整備していく．また，

倫理委員会への研究倫理申請を進める． 

②．今後，UMSARS 日本語訳の関係者と会

議を持ち，統一版の作成を実現する．また，

統一版を用いて信頼性・妥当性の評価を進め

る． 

 

Ｅ.結論 

 MSA の治療法開発のために必須と考える，

レジストリー・システムの構築と臨床指標の

標準化について，現状とその問題点を調査し

た．この調査を踏まえて，今後，実現に向け

た作業を進めていく． 
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