
 

厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

運動失調症の医療基盤に関する調査研究班 分担研究報告書 

 

運動失調症患者登録・自然歴調査 J-CAT 

 

研究分担者：石川 欽也 2)、宇川 義一 3) 、吉良 潤一 4)、桑原 聡 5)、佐々木 秀直 6)、

祖父江 元 7)、高嶋 博 8)、瀧山 嘉久 9)、辻 省次 10)、中島 健二 11)、西澤 正豊 12)、

吉田 邦広 13)、水澤 英洋１)   

所属 1) 国立精神・神経医療研究センター病院、2)東京医科歯科大学医学部附属病院長寿・

健康人生推進センター、3) 福島県立医科大学神経内科学、4) 九州大学大学院医神経内科、
5) 千葉大学医学部神経内科学、6) 北海道大学大学院神経内科学、7) 名古屋大学大学院神経

内科学、8) 鹿児島大学大学院神経内科・老年病学、9) 山梨大学医学部神経内科学、10) 東京

大学医学部附属病院神経内科、11) 鳥取大学医学部脳神経内科学、12) 新潟大学脳研究所神

経内科学、13) 信州大学医学部神経難病学講座神経分子遺伝学 

 

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を整備した。3)多施設共同の遺

伝子解析の体制を整備した。4)研究計画の施設内倫理申請を行い、承認を得た。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、脊髄小脳変性症(SCD)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

にこれらの条件を充足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) 

J-CAT の研究計画について倫理申請を行

い、倫理委員会による承認を得た。 

 

Ｃ.研究結果 

 本年度は、クラウドサーバーを用いた Web

登録システムを構築した。本システムは独自

の検索可能暗号化の手法により、VPNと同等

の安全性を認証されている。前年度に考案し

た臨床情報・検査の登録項目を実装した。一

方、多施設共同の遺伝子検査体制の整備を行

った。遺伝形式と疾患頻度、検査の労力と費

用を考慮した遺伝子検査の流れを構築した。

SRL を介した検体ロジスティックスを整備

した。また、J-CATの研究計画について倫理

申請を行い、倫理委員会による承認を得た。 

 一方、効率よい遺伝子検査システムの構築

には、疾患の分子疫学の解明が必要である。

本年度は、前年度までの解析で病型確定例の

少なかった 40 歳以下の発症例について、常

染色体劣性遺伝性 SCD を中心に分子遺伝学

的な解析を追加した。当施設の SCD 140 例

中 40歳以下発症例は 49名であった。そのう

ち病型確定例はMJD/SCA3、DRPLA各 7名、

SCA1, SCA2各 1名の計 16名であった。病

型未確定例のうち複数世代発症例が 4例、同

胞発症例が 3 例、孤発例が 24 例であった。

臨床的に AOA2、AVED, ATが疑われた患者

は含まれていなかった。同胞発症例と孤発例

の計 27例に対して、APTX, SACS及び、未

診断の運動失調症で変異頻度の高いことが最

近報告された SPG72)の全エクソンを直接塩

基配列検査法で解析した。全体で、新規の同

義性塩基置換を 4個（ホモ接合性 1個、ヘテ

ロ接合性 3個）、既知の非同義性塩基置換を 6

個（ホモ接合性 1 個、ヘテロ接合性 5 個）、

既知の同義性塩基置換を 101個（ホモ接合性 

5個、ヘテロ接合性 96個）認めた。SACS遺

伝子において、新規の複合へテロ接合性欠失

変異を認め、病原性変異と考えられた。変異

陽性例は、典型的な臨床経過及び画像所見を

呈していた。他には明らかな病原性変異は認

めなかった。 

 

Ｄ.考察 

今後、J-CATについては、前向き自然歴研究

における評価項目の選定、Clinical research 

coordinator(CRC)による電話インタビュー

の体制を整え、実際の患者登録を開始する。

遺伝子検査においては、若年発症例における

本邦での分子疫学は、既報告と異なっている

可能性が考えられた。SACS 遺伝子について

は、巨大な遺伝子であり解析には手間がかか

ること、今回の解析では非典型例における変

異は認められなかったことから、遺伝子解析

は特徴的な所見を呈した症例に限定するのが

効率的と考えられた。また、 exome-first 

approachの有効性が示唆された。 

 

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。遺伝

子解析の体制も構築している。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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