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A 研究目的 

原発性側索硬化症(Primary lateral 

sclerosis: PLS)は 2015 年に指定難病となったが

その病因・病態については未だはっきりしない点

も多く、筋萎縮性側索硬化症(Amyotrophic 

lateral sclerosis: ALS)との異同についても議

論がある。そこでPLSの病態解明を進めるために、

現在問題となっている点を挙げ、解析の方向性に

ついて検討することを目的とした。 

 

B 研究方法・対象 

現時点までに報告されているPLS症例をまとめ、

何が問題となっているのか、またその解明方法に

ついて検討した。 

また当施設においてPLSと診断した症例の臨床

経過について検討した。 

（倫理面への配慮） 

倫理的問題はない。 

 

C 研究結果 

PLS は ALS と比べて非常に緩徐に進行するとさ

れ、平均罹病期間が7.9年以上と報告されている。 

PLS は下肢の痙性対麻痺で発症する例が多いとさ

れているが、孤発症例の PLS であっても既知の遺

伝性痙性対麻痺（Hereditary spastic 

paraplegia: HSP）の原因遺伝子に異常を示した

ものが 6。7-13％あるとの報告もある。この事実

は、今までの報告にはHSPの症例が混在しており、

報告されてきたPLSの病態についてもバイアスが

かかっている可能性が高いものと推測できる。 

 PLS の病態を解析するためには HSP を除外する

ための遺伝子スクリーニングを行う必要がある

が、実際問題として数多くある HSP 関連遺伝子を

網羅的にスクリーニングするのは一般的には困

難である。また未だ不明の HSP 遺伝子も多くある

ことから、対麻痺発症の症例ではない PLS、すな

わち仮性球麻痺で発症した症例をまず解析の対

象とすることにした。 

 当院において経験した仮性球麻痺で発症した

PLS(spastic dysarthria)症例は 3例あり、いず

れも緩徐進行性の経過をとっているが、今後は他

施設の症例についても情報を収集し解析を行う

予定である。 

 

D 考察 

 PLS の特徴を明らかにするためには HSP を除

外して解析せねばならず、そのためには仮性球麻

痺を主徴とする症例を解析するのが妥当と思わ

れる。 

当院で診断した 3例の spastic dysarthria 症

研究要旨 

 原発性側索硬化症(Primary lateral sclerosis: PLS)は上位（一次）運動ニューロンが選択的に障害

される疾患であるが、その病因・病態については未だはっきりしない点も多い。既報および当施設で診

断した PLS 症例についてまとめ、その特徴を明らかにするために、まず仮性球麻痺で発症した症例を

対象とすることにしたが、自験 3例では既報のごとく緩徐進行性の経過を示した。 
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例は、既報のごとく緩徐進行性の経過を示した。 

 

E 結論 

 PLS の病態解析のため、まず spastic 

dysarthria 症例を対象として検討し、今後全国規

模でさらなる解析を目指す予定である。 

 

F 健康危険情報 

 特になし。 

 

G 研究発表 

1. 学会発表 

なし 

2. 論文発表 

  なし 

 

H 知的所有権の取得状況 

 特になし
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