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研究要旨 

2006年に開始し 5年間の前向き調査を行ったMachado-Joseph病（MJD）、脊

髄小脳失調症 6型（SCA6）の自然史研究の結果を報告した。SCA6は SARAで 1.18

ポイント/年、MJDは ICARSで 3.5ポイント/年変化した。車椅子をエンドポイン

トとした解析では、SCA6 に比して MJD は若年、早期に ADL が低下した。追加

解析として行っている遺伝子収集の進捗状況を報告し、収集が終了した SCA6につ

いては CAG リピート数と自然史の関係について検討し、CAG リピート数は延長

リピート数だけでなく、対立遺伝子のリピート数も発症年齢に影響を与えるという

結果を得た。 

 

 

Ａ.研究目的 

我々は、Machado-Joseph病（MJD）と脊髄

小脳失調症 6 型（SCA6）の自然史研究を行

ってきた。研究は 2006～2008年に症例登録

を行い、5年間追跡し、2013年に追跡研究を

終了した。研究の途中経過として、SCA6 の

3年間の追跡結果を論文化した（Yasui et al. 

Orphanet J Rare Dis. 2014）。さらに全 5

年間の追跡結果を論文化するにあたり、国際

的評価をより高いものとするため、登録患者

の遺伝子診断情報を正確に把握するため検体

収集し、追加解析することを計画した。 

 

Ｂ.研究方法 

登録患者の検体収集、もしくは診断情報の標

準化を行い、これまで行ってきた自然史研究

の結果と合わせ解析する。（１）各共同研究施

設の倫理委員会で遺伝子収集追加研究の承認

を得る。（２）同意を得た患者の遺伝子検体を

鳥取大学に送付し、単一施設でリピート数測

定を行う。（３）送付ができない患者、施設で

はリファレンスサンプルを送付し、遺伝子診

断情報を標準化する。（４）収集できた遺伝子

診断情報を自然史研究に追加、解析する。 

(倫理面への配慮) 

自然史調査は匿名符号化を用い、個人情報を



削除したデータ

る鳥取大学医学部および

倫理委員会承認を経て研究を実施した。

子検体の追加収集に当たり、

伝子解析研究に関する倫理指針

て倫理承認を得て、実施した。
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D．考察

5

を行った。各疾患の進行度は海外で報告され

ているものと同程度であり、長期追跡である

点からも有用なデータである。

て引き続き遺伝子情報収集を行い、

ついては遺伝子情報を修正、追加し

を論文化

していく。
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．考察 
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追加解析、まとめを報告した。 
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