ALS SMN
1)
2) 3) 4) 4) 5) 6) 5) 6)
1) 2) 3)
4) 5) 6) JaCALS

Amyotrophic lateral sclerosis ALS

ALS
Spinal muscular atrophy SMA SMA
Survival motor neuron: SMN1 SMN2  copy number status (CNS
ALS SN CNS ALS
JaCALS ALS 503 399
SN CNS ALS SMA
ALS SUN2
SMN CNS  ALS
CNS
A.
Amyotrophic lateral B.
sclerosis ALS Droplet digita PCR  ddPCR SMN1,2
CNS ALS
ALS JaCALS ALS
Lower 503 399 1)
motor neuron disease LMND ALS SMA SVINL
LMND 2) SVIN CNS
Spinal muscular atrophy  SMA SMA
ALS
SMA typed SMA
Survival motor neuron: SMIN
copy copy number status (CNS)
SMN C.
SMNL -~ SMIN2 SMNL SMA 1) ALS 503 SVNLCNS 0
SMN2- copy copy O 0% 1copy6 12% 2copy 470
ALS SMN

93.4% 3copy24 48% 4copy3 0.6%
172



SVIN1 SMA
1
SVIN1 copy
|5 | ommmeenc) | |
0
1 1.3 (5 1.2 () 0.95 (0.29-3.14) 0.93
2 91.2 (364) 93.4 (470) 1.36 (0.83-2.24) 0.21
3 7.0 (28) 4.8 (24) 066 (0.38-1.16) 0.15
4 0.5(2) 0.6 (3) 1.19 (0.20-7.16) 0.84
Total 399 503
2) SMN2 CNS ALS
SMIN2 1 copy ALS
191/503 38.0%
123/399 30.8% ALS
1.37 1.04-1.81 p=0.03
2
2 SMNL1 copy
st | | oo | o |
0 4.8 (19 7.0 35) 1.50 ( 0.84-2.65) 0.16
1 30.8 (123) 38.0 (191) 1.37 (1.04-1.81) 0.03
2 62.9 (251) 53.3 (268) 0.67 (0.51-0.88) 0.003
& 1.5 (6) 1.8 (9) 1.19 (0.42-3.38) 0.73
4 0 (0) 0(0)
Total 399 503
D.
ALS SMN1
SMA
ALS 50
SMA SMA
typed 20
SMA types ALS
ALS SMN2
SMN2 SMN
SMN

CNS SMN

Veldlink,Neurology,2005 ALS

SMN ALS
207/503 41.2%
122/399 30.6% ALS
158 1.20-2.09

p=0.001 3

3 SMN

SR Odds Ratio (95% CI) P

protein level

<24 30.6 122) 412 (09 1.58 (1.20-2.09) 0.001
-24 | 60709 52.1 269 0.71(0.54-0.92) 0.01
>24 | B88GY 6839 0.75 (0.46-1.23) 026
Total 399 503

SMN protein level

SMN protein level =
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( Veldink H. Neurology 2005)
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