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研究要旨 当院で経験した VCP 遺伝子変異症例を 6例報告した。発症年齢は 32歳から 48歳で、疑い病

名として、筋ジストロフィー2 名、ALS2 名、ミオパチー2 名であった。家族歴は 3 例に認めた。筋力低

下は近位優位、遠位優位いずれも認めた。呼吸機能障害は軽度から重度まで認め、そのうち一例は NPPV

が導入された。感覚障害は 3例で認め、自律神経障害(頻尿)を 2例で認めた。全例で認知症と骨病変は

認めず、筋病理所見は 3 例全例で縁取り空砲と神経原性変化を認めた。VCP 遺伝子変異は、p.V87F, 

p.R155G, p.R155P, p.I126F, p.R155H であり p.R155G は新規変異であった。認知症、骨病変はアジア

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 

VCP 遺伝子変異症例において、臨床的特徴や筋病

理所見、VCP 遺伝子異常部位を明らかにし、多系

統蛋白症の特徴を検討して診断基準作製に貢献す

ること。 

 
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 
発症年齢は32歳から48歳で、疑い病名として、

筋ジストロフィー2名、ALS2名、ミオパチー2名で

あった。家族歴は3例に認めた。筋力低下は近位優

位、遠位優位いずれも認めた。呼吸機能障害は軽

度から重度まで認め、そのうち一例はNPPVが導入

された。NPPV導入例は呼吸不全のため66歳で死去

した。感覚障害は3例で認め、頻尿の自律神経障害

を2例で認めた。全例で認知症と骨病変は認めず、

筋病理所見は3例全例で縁取り空砲と神経原性変

化を認めた。VPC遺伝子異常は、p.V87F, p.R155G, 

p.R155P, p.I126F, p.R155H でありp.R155Gは新規

変異であった。 

 
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。自律神経障害

の合併は稀とされているが、2 例で自律神経障害

(頻尿)を認めた。自律神経障害は ALS の陰性徴候

の代表であり、膀胱機能障害を合併した ALS にお

いてはVCP変異の可能性を考慮する必要性が示唆

された。経過をフォローする上では呼吸機能に留

意し、早期に障害を検出して NPPV などの治療介

入を行うことが重要である。 

 
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。ALS に膀胱機能障害が合併

した場合VCP変異の可能性を考慮する必要がある。

呼吸機能低下に注意し早期からの治療介入が重
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要である。 

 
F. 健康危険情報 
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