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研究要旨 

 稀少疾患は、症例が少ないが故に疾患概念を構築することが難しい。このため、わが国におい

ては平成 13 年度より全国規模で稀少疾患に関する患者情報を登録する特定疾患調査解析システ

ムより症例の集積が行われてきたところである。本研究は北海道における多系統萎縮症の自然

史・疫学・レジストリを構築することを目的とする。北海道大学神経内科Hokkaido Rare disease 

Consortium for MSA（HoRC-MSA）事務局（以下、事務局）としてデータ収集を行う。収集したデ

ータは事務局、北海道大学病院臨床研究開発センターデータ管理部門（以下、データセンター）

で情報共有し、事務局とデータセンターで患者リストを作成する。決められた手順に従い意向確

認書類にて本研究に参加を希望する意思が示された被検者には説明同意文書および調査票を送

付し、被験者（及び必要に応じ家族）から同意を得た上で研究を進める。参加に同意した被験者

は担当医へ調査票を渡し、担当医は調査票に記載をした上で、被験者に返却する。その後、被験

者は事務局へ調査票を返送することとなる（スクリーニング調査）。スクリーニング調査を完了し

た被験者に対して以後年1回多系統萎縮症に関する調査書類を送付し、被験者・家族及び担当医

に必要事項を記載してもらった上で、事務局に返送してもらいデータを集積する。データセンタ

ーで保管されているデータをもとに、教師データを作成する。 

 

Ａ．研究目的 

北海道は単一の行政組織であり、MSA患者の北

海道外への移動が少なく、患者数も平成 26 年

度では 647人と多い。その多くが専門医により

診療されている。このような背景がある質の高

い母集団を通じて、今後の医療研究基盤を担う

コホートを構築する。それをもとに、日本人独

自の前向き自然歴を収集する。自然歴に影響す

る因子として性別、病型、発症年齢、罹病期間、

居住地、医療環境の関与を検討する。基本デー

タは HoRC-MSA データベースおよび指定難病デ

ータを活用するが、近年は進行例でないと認定

されない傾向となったことが問題点であるた

め、本課題では指定難病の認定基準に満たない

症例についても積極的に登録を推奨する。この

コホートの構築により、人工知能向けの教師デ

ータの作成につながる。 

 

Ｂ．研究方法 

北海道大学神経内科 Hokkaido Rare disease 

Consortium for MSA（HoRC-MSA）事務局（以下、

事務局）としてデータ収集を行う。収集したデ

ータは事務局、北海道大学病院臨床研究開発セ

ンターデータ管理部門（以下、データセンター）

で情報共有し、事務局とデータセンターで患者

リストを作成する。決められた手順に従い意向

確認書類にて本研究に参加を希望する意思が

示された被検者には説明同意文書および調査

票を送付し、被験者（及び必要に応じ家族）か

ら同意を得た上で研究を進める。参加に同意し

た被験者は担当医へ調査票を渡し、担当医は調

査票に記載をした上で、被験者に返却する。そ

の後、被験者は事務局へ調査票を返送すること

となる（スクリーニング調査）。スクリーニング

調査を完了した被験者に対して以後年1回多系

統萎縮症に関する調査書類を送付し、被験者・

家族及び担当医に必要事項を記載してもらっ

た上で、事務局に返送してもらいデータを集積

する。 
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 （倫理面への配慮） 

多系統萎縮症病患者レジストリ構築、2014年 6

月～2023 年 3 月。2016 年 6 月に北海道大学病

院における自主臨床研究審査委員会を通過（番

号：自 013-0208）。 

 

Ｃ．研究結果 

2017年 10月 31日までに155例のMSA症例の同

意を得ることができた。147 例が診断基準を満

たし、MSA-Cは85 例(58%)であった。110例(75%)

が MSA ほぼ確実例とされた。82 例(56%)が、歩

行困難(UMSARS part IV≧4) であった。93例

(63%)において taltirelin 、protirelin が使

用され、ADL は、使用例と未使用例で UMSARS 

part IV により、使用群 3.4に対して、未使用

例 3.8であった。55例（37%）で L-dopaが使用

され、ADL は、使用例 3.8 に対して未使用例は

3.3 であった。タルチレリン、プロチレリンは

比較的 ADLが保たれている患者に使用され、L-

ドーパは進行例に使用される傾向が示された。

また、図１に HoRC-MSA における症例登録の状

況について示す。2019 年 1 月 31 日までの間、

登録のあった174例のうち 165例について診断

基準、日常生活動作（ADL）について評価を行っ

た。平均年齢は 66.4±11.0歳であった。内訳と

して MSA-Cは、MSA-Pの約２倍、57%が歩行障害

を伴っていた。2019年 2月の時点で、26の登録

例が 4年間の観察となっている。UMSARS part2

は年間で 2から 5ポイントの増加を示した。 

 

図１ HoRC-MSA における症例登録の状況 

 

Ｄ．考察  

 本研究で得られたデータを人工知能で処理

するにあたり、特定疾患治療研究事業として登

録が求められている項目、さらに項目における

質問内容に乖離が認められた。すなわち、HoRC-

MSA においては、一次スクリーングとフォロー

の２段階での情報登録を求めているが、特定疾

患治療研究事業の新規に相当する一次スクリ

ーングにおける共通項目としては、:自律神経

基準、運動失調基準、パーキンソン症状基準、

尿失禁、尿意切迫、頻尿、残尿、勃起不全、臥

位血圧/立位血圧（収縮期・拡張期）、小脳性構

音障害、四肢失調、筋強剛、振戦、姿勢反射障

害、動作緩慢、レボドパ内服歴、他の抗パーキ

ンソン病薬、ADL があげられるが、画像所見は

フォローに含まれる等、データの再構成の必要

が示唆された。国登録データにおいても、重複

する項目が含まれていることから、機械学習に

より登録からの年数に応じたADLの推計は可能

と考えられる。 

 

Ｅ．結論 

MSA の診断に必要とされる教師データとして

147 例を集めることができた。一方で、特定疾

患治療研究事業における登録項目との接合を

図る上で、データの互換性の検証の必要性が示

唆された。加えて、国データを参考に機械学習

による ADLの推計は可能と考えられた。 

 

Ｆ．健康危険情報 

  なし 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

  （予定を含む。） 

1. 特許取得 

なし 

2. 実用新案登録 

なし 

3. その他 

なし 


