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A. 研究目的 

我 々 は 昨 年 度 ま で に 特 発 性 小 脳 失 調 症
（idiopathic cerebellar ataxia, IDCA）の臨床診断
基準案を提示し（Yoshida K, et al. J Neurol Sci 
384: 30-35, 2018）、それに従って後方視的に集積
した 346 名の孤発性失調症患者の中から 63 名の
IDCA患者を抽出した（初回調査）。内訳はprobable 
15 名、possible 48 名であった。これら 63 名の患
者の追跡調査を行うとともに、今年度から新たに
前方視的な調査を開始した。 

 

B. 研究方法 

IDCA 63 名について、直接の面談・診察、電話
による主治医、患者本人・家族からの聞き取り、

あるいは診療録から現時点での状態を把握するよ
うに努めた。同意が得られた probable IDCA 11
名の患者に対して、TruSightTMOne シークエンス
パネルにより、MiSeqTMシステムを用いた脊髄小
脳変性症関連遺伝子（159 遺伝子）の解析を行っ
た。さらに孤発性失調症における IDCA の頻度を
より明確にするために 2017 年度から当院におけ
る孤発性失調症患者の前方視的な実態調査を開始
した。 
 
（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、2017 年 5 月 2 日）。また
「 特 発 性 小 脳 失 調 症 (idiopathic cerebellar 
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ataxia)の臨床調査研究」として信州大学医倫理
委員会の承認を得た（承認番号 3713、2017 年 6
月 6 日）。 
 
C. 研究結果 

2017 年 12 月時点で 63 名の IDCA 患者のう
ち、19 名が死亡、施設入所により脱落、ないしは
追跡不可であった。追跡できた 44 名のうち 2 名
で MSA-C への conversion が見られた。いずれも
初回調査時には罹病期間が 5 年以内の possible 
IDCA であった。また、possible IDCA の 1 名は
遺伝子検査により SCA6 であることが判明した。
残りの 41 名（probable 12 名、possible 29 名、
平均発症年齢 56.0 歳、平均診断時年齢 62.8 歳、
平均罹病期間 10.0 年）は依然として IDCA とし
て経過観察されていた。同意が得られた probable 
IDCA 11 名の患者に対してターゲット・リシーク
エンシングを施行したが、現時点までに
pathogenic variants の同定には至っていない。 

当院の前方視的調査（2017 年 6 月以降）では
現時点までに 43 名の孤発性失調症を集積した
が、19 名が MSA-C（疑い例を含む）、4 名が二
次性（獲得性）失調症であった。また、遺伝子検
査を実施した 18 名（遺伝子検査の実施率は
41.9%）のうち 6 名が既知の優性遺伝性失調症
（SCA6：4 名；SCA31：2 名）と判明した。結果
的に診断基準を満たす IDCA 患者は 14 名
（32.6%）だった。 
 
D. 考察 

診断基準案では、遺伝子検査で既知の遺伝性失
調症が否定されても発症からの罹病期間が 5 年未
満の患者は possible IDCA としたが、今回、初回
調査から約 1 年を経て possible IDCA とした患者
のうち 3 名（MSA-C：2 名；SCA6：1 名）が脱
落した。やはり IDCA の診断基準には罹病期間を
考慮に入れる付帯条件が必要である。初回調査で
は、かなり以前（MSA の 2nd consensus 
statement 以前）の症例も含まれたため臨床情報
の不均一が見られ、遺伝子検査の実施率も 23.7%
に留まった。これらの点を改善し、IDCA の頻度
をより詳細に明らかにするため 2017 年 6 月か
ら、当院で前方視的調査を開始している。今後は
IDCA の臨床像をより明確にするため、遺伝子検
査によりすでに主要な既知の遺伝性失調症が否定
され、かつ 5 年以上の罹病期間を有する probable 
IDCA に焦点を絞って、全国的な調査を行う予定
である。 
 
E. 結論 
 初回調査で IDCA診断基準に該当した 63名
に対して 1 年後に follow up を行った。死亡や
追跡不能などによる脱落例を除いた 44名のう

ち、初回調査で possible IDCA と診断した 3
名が新たに MSA-C（2 名）、SCA6（1 名）と
診断され、現状では 41 名の IDCA が残存し
た。今後はこれらの症例の前向き調査を続け
るとともに、IDCA の実態をより明確にするた
め、probable IDCA 基準を満たす患者に焦点
を絞って、全国的な症例集積を図る予定であ
る。 
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