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A. 研究目的 
常染色体劣性遺伝性小脳変性症（以下

ARCA）は、非進行性の小脳低形成や進行性の
脊髄小脳変性症を含む不均一な疾患の総称で
あるが、原因遺伝子が特定されていない患者
も多数存在するのが現状である。最近、ARCA
には様々なペルオキシソーム病が含まれるこ
とが分かってきており、当科からもペルオキ
ソーム形成に関与するPEX10遺伝子に複合ヘ
テロ接合体変異  c.2T>C (p.M1T)/c.920G>A 
(p.C307Y)も持つ 3兄弟例を報告している（文
献１）。そこで今回 ARCA患者に対してペル
オキシソーム病のスクリーニング検査である
脂肪酸分析を行い、その有用性を検討した。 

 

B. 研究方法               当
当外来の若年発症（40歳未満での発症）で AR も
しくは孤発例と思われた脊髄小脳変性症患者計 13
例に対してペルオキシソーム病のスクリーニング
検査である脂肪酸分析）を行った。 

 脂肪酸分析検査時に患者から書面で同意を取っ
た上で採血を行い、患者血清を共同研究施設であ
る岐阜大学生命科学総合研究支援センターに送付
してガスクロマトグラフ質量分析装置（GC/MS）
で以下の脂肪酸分析を行った。 

・ 飽和極長鎖脂肪酸：C24:0/C22:0, 
C25:0/C22:0, C26:0/C22:0 
・フィタン酸：Phytanic acid/C16:0 
・プラスマローゲン：C16:0 dimethyl 
acetal(DMA)/C16:0 
・ DHA：docosahexanoic acid(DHA)/C16:0 

 
C. 研究結果 
脂肪酸分析の結果、13例中 1例で極長鎖脂
肪酸、1例でフィタン酸の増加を認めた。後者
の 1 名は食事の影響も考慮して、食前食後で
採血をして脂肪酸分析を行ったところ  
フィタン酸を含め全て正常値であった。一方、
前者は類症である兄弟が 2 名とも亡くなって
おり、本人のみ遺伝子採血と皮膚生検を施行。

研究要旨 

常染色体劣性遺伝性小脳変性症（以下 ARCA）は、非進行性の小脳低形成や進行性の脊
髄小脳変性症を含む不均一な疾患の総称であるが、原因遺伝子が特定されていない患者も

多数存在するのが現状である。最近、ARCAには様々なペルオキシソーム病が含まれるこ

とが分かってきており、当科からもペルオキソーム形成に関与する PEX10遺伝子に複合
ヘテロ接合体変異 c.2T>C (p.M1T)/c.920G>A (p.C307Y)も持つ 3兄弟例を報告している。 
そこで今回、当科外来の若年発症（40歳未満での発症）で ARもしくは孤発例と思われ

た脊髄小脳変性症患者計 13 例に対してペルオキシソーム病のスクリーニング検査である
脂肪酸分析（血中極長鎖脂肪酸、フィタン酸、プラスマローゲン）を行った。その結果、

14例中 1例で極長鎖脂肪酸、1例でフィタン酸の増加を認めた。 

脂肪酸分析によるスクリーニング検査は、AR-SCD患者のスクリーニング検査として有
用な可能性があり、今後更なる検討を行う予定である。 
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今後、皮膚線維芽細胞の抗 catalase 抗体染色
で異常所見があれば、whole genome sequence
を行う予定としている。 
 
D. 考察 
今回脂肪酸分析を行った 13名のうち、脂肪
酸分析で異常が指摘されたのは 2 名にとどま
った。しかしながら 15歳未満で発症した患者
だけに限ると 6名中 2名（33 %）が脂肪酸分
析で異常であった。加えて PEX10遺伝子に複
合 ヘ テ ロ 接 合 体 変 異  c.2T>C 
(p.M1T)/c.920G>A (p.C307Y)も持つ 3兄弟は
3名とも 8-9歳に発症しており、脂肪酸分析で
極長鎖脂肪酸高値が指摘されている。以上の
ことから、15歳未満の若年発症している SCD
患者ではスクリーニング検査として脂肪酸分
析を考慮すべきと考えられた。 
 
E. 結論 

15 歳未満の若年発症している SCD 患者で
はスクリーニング検査として脂肪酸分析を考
慮すべきと考えられた。 
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