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研究要旨 

 昨年度本研究班で作成した CCA診断基準案に従って、孤発性失調症患者 169名をス

クリーニングした。probable/possible CCA に該当する患者は 29 名（約 17%）であり、

そのうち 18名（約 62%）は純粋小脳型と考えられた。本基準案は参考にした Abeleら

の診断基準と比べて、より厳密にMSAを除外し得る診断基準案と考えるが、抽出した

probable/possible CCA患者には一定の割合で小脳外徴候が見られた。従来から CCAは従

来から純粋小脳型のイメージが強かったが、今回の検討から現状ではこの患者群をCCA

に代えて、“idiopathic cerebellar ataxia（ICA）”と呼ぶことは妥当ではないかと思われる。 

 

 

Ａ.研究目的 

我が国では従来から皮質性小脳萎縮症

（CCA）は多系統萎縮症（MSA）と並ぶ代表

的な孤発性小脳失調症と見なされてきた 1)。

ただし、MSA と異なり、CCA は除外診断に

大きく依存することから結果的に多様な疾患、

病態を含むことが指摘されてきた。昨年度本

研究班において Abele ら 2)の診断基準を参考

に信州大学・千葉大学合同による CCA 診断

基準案を作成した。今回この診断基準を満た

す患者の臨床的特徴を検討し、診断基準の実

用性や問題点を検証した。 

 

Ｂ.研究方法 

1996年以降に当院で集積した、家族歴が明

らかでない、小脳失調症患者 169名を対象と

した。臨床情報は診療録（当院受診患者）、お

よび所定の調査シート（他院からの遺伝子検

査依頼の患者）を用いた。 

 

 (倫理面への配慮) 

本研究に際して、「孤発性小脳皮質性萎縮症

（cortical cerebellar atrophy；CCA）の遺伝子解析」

として信州大学遺伝子解析倫理委員会の承認

を得た（承認番号 467、2014年 5月 13日）。 

 

Ｃ.研究結果 

169名のうち、遺伝子検査は 100名に実施し、

検査陽性17名を除外した（支持項目3による）。

後に両親血族婚が判明した 2 名（主要項目 1

による）、発症が 20歳未満 7名、非進行性、

あるいは画像所見で小脳萎縮なしの 5名を除

外した（主要項目 2、3による）。さらに評価

時、あるいは経過観察中に MSA と診断され

た 70名、MSA とは診断できないものの脳幹

萎縮を伴う 8名を除外した（支持項目 1、2）。

アルコール性などの他疾患 17名を除外し（除

外項目 1、2）、残った 43名のうち、病歴や神



 

経所見などの臨床情報が乏しい 14 名を除外

した。最終的に 169 名中、probable/possible 

CCA の診断基準を満たした患者はそれぞれ

18 名、11 名であった。結果的に、169 名中、

主要項目で除外されたのは 14名、支持項目で

除外されたのは 95名、除外項目に該当したの

は 17 名、それ以外の理由で除外されたのは

14名であった。 

probable/possible CCA患者 29名の平均発症

年齢は 55.0歳（39～72歳）、平均診断時年齢

は 65.6歳、平均罹病期間は 10.6年であった。

小脳症状以外の臨床症状としては、腱反射低

下（6 名、21%）、Babinski 徴候陽性（4 名、

14%）、認知機能低下（3名、10%）、パーキン

ソニズム（1名、3%）、振動覚低下（1名、3%）

が見られた。脳画像においては全例に小脳萎

縮が見られ、他に大脳萎縮が 4名（14%）、大

脳白質病変が 2名（7%）に認められた。 

 

Ｄ.考察 

 孤発例失調症 169 名中 29 名（約 17%）

が CCA 診断基準案を満たした。遺伝子検査

を行った probable CCAに限定すれば 18名（約

11%）であった。 

今回の 169名の中には遺伝子検査を目的と

して紹介された患者（66名）が含まれている

ため遺伝子検査実施率が全体として約 60%で

あるが、通常の受診患者に限れば、検査実施

率（36名/103名、約 35%に留まり、孤発性患

者における遺伝子検査の困難さを反映してい

ると思われる。それだけに詳細な家族歴の聴

取は重要であるが、probable/possible CCA 患

者 29 名のうち、15 名では孤発性の 3 要件の

中でも片親、あるいは両親が 60歳以前に死亡、

あるいは両親の情報が得られなかった 

29 名の患者のうち 18 名（約 62%）は純粋

小脳型に合致したが、他は認知症、錐体路徴

候、パーキンソニズムなど、何らかの小脳外

徴候が見られた。Abeleら 2)の検討では、純粋

小脳型は 15%（4 名/27 名）とされているが、

この頻度の差異は本診断基準案では支持項目

2 により「脳幹萎縮」を認める患者を除外し

た影響が大きいのではと思われる。ただし、

29名中 7名は発症から 5年以内であり、今後、

MSA に移行する可能性も踏まえた経過観察

が必要である。 

現在の診断基準案では発症から 5年以上経

過しても MSA の診断基準を満たさず、かつ

脳幹萎縮を認める患者は CCA からは除外さ

れることになる。このような患者をどのよう

に位置づけるか、が課題である。 

 

Ｅ.結論 

 CCA診断基準案に従って、孤発性失調症患

者 169名をスクリーニングした。頻度は少な

いながら（約 17%）従来から CCA と理解さ

れてきた病型に合致する患者は存在する。こ

れらの患者においては稀ならず小脳外徴候が

認められることから、純粋小脳型のイメージ

が強い CCA に代えて“idiopathic cerebellar 

ataxia（ICA）”と呼ぶことは妥当ではないか

と思われる。 
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