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研究要旨 当院で経験した VCP 遺伝子変異症例を 1 例新たに追加報告する。症例は 51 歳男性、筋ジス

トロフィーの家族歴を持ち、38歳腰痛と体幹筋力低下で発症し、徐々に四肢近位筋に筋力低下を来した。

筋力低下以外にも上肢の感覚障害、頻尿を認めた。認知症と骨病変は認めなかった。針筋電図では

fib/PSW を認め干渉の低下を認めた。筋病理所見は縁取り空砲と神経原性変化の両方を認めた。VCP 遺

伝子異常は p.R155H であった。昨年発表した 4症例と合わせて、認知症、骨病変は認めず、アジア系で

は稀であるという既報告に矛盾しなかった。 

 

A. 研究目的 

当院で経験した VCP 遺伝子変異症例において、昨

年度発表した 4症例に加えて新たに 1 症例追加報

告し、臨床的特徴や筋病理所見を明らかにする。 

 
B. 研究方法 
VCP 遺伝子変異症例の臨床的特徴、筋病理所見、

遺伝子変異部位を、診療録より後方視的に検討し

た。 

 

（倫理面への配慮） 
遺伝子解析についてはヒトゲノム・遺伝子解析

研究の倫理指針に則って、倫理委員会の承認を得

て行われた。 
 
C. 研究結果 

症例は51歳男性。家族歴は父が類症で、母方の

甥が先天性筋ジストロフィーのため14歳で死去。

現病歴は、38歳で腰痛が出現しお腹を突き出すよ

うな姿勢で歩行するようになった。41歳で両側大

腿筋に有痛性筋痙攣を起こすようになった。48歳
でしゃがみ立ちや階段昇降時に下肢近位筋の脱力

を自覚、両側大腿の筋萎縮を認めた。鉄棒懸垂の

際に上肢筋の筋力低下を認めた。50歳で登攀性起

立となり、51歳で連続平地歩行は50m程度となり

膝折れするようになった。神経学的所見は、下肢

優位、近位筋優位の筋力低下、両上肢の感覚障害、

頻尿を認めた。針筋電図では上下肢でfib/PSWを認

め干渉は低下していた。前脛骨筋・上腕二頭筋か

ら筋生検を行い病理所見としては、縁取り空砲と

群集萎縮を認めた。VCP遺伝子変異は既知変異

(p.R155H)であった。認知症、骨病変は認めなかっ

た。 
 

D. 考察 
アジア系では認知症や骨病変は稀であるとい

う既知報告と同様、当病院で経験した 5 症例全例

で認知症、骨病変は認めなかった。今回報告例で

は同一変異を有する既報告例と同様頻尿を認め、

p.R155H 変異陽性例の特徴である可能性が示唆さ

れた。 
 

E. 結論 

多系統蛋白症はミオパチー、ALS、筋ジストロ

フィーなど様々な表現型を示す。認知症や骨病変

は本邦では稀である。p.R155H 変異陽性例は頻尿

が特徴的であることが示唆される。 
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2. 学会発表 

関連する演題なし。 

 
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 
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