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本邦における反復発作性運動失調症の実態把握調査研究班 分担研究報告書 

 

反復発作性運動失調症（EA）に関する臨床調査ならびに 

遺伝子解析研究 

 

研究分担者：水澤英洋 1） 

共同研究者：髙橋祐二 1） 

１）国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター

A：研究目的 

 本邦における EA の実態を把握するととも

に、神経内科医・小児神経科医の協力を得て、

EA 患者の正確な診断・治療体制の基盤を作っ

ていくことを目的とする。 

 

B：研究方法 

 EA 診療に携わる可能性の高いと考えられ

る医療機関に対し、記述式質問表による一次

調査を行い、EA 診療の現状ならびに EA に対

する認識について情報を得る。その結果、判

明した EA 経験例について、さらに一次調査

で捉えきれていない EA 経験例については関 

連する厚生労働省研究班や学会を通じて、詳

細な情報を収集する二次調査を行う。一次・ 

 

二次調査を通じて、本邦での EA の実態を明

らかにし、EA の診断基準・重症度分類作成を

めざす。 

（倫理面への配慮） 

質問票を含めた研究計画について分担機関で

の倫理委員会での審査を完了した。 

 

C：研究結果 

 本年度は発作性失調症 2 型の原因遺伝子

CACNA1A の全エクソン配列解析の系を整備

し、候補症例におけるスクリーニングを行い

EA2 の患者を探索した。CACNA1A 遺伝子の

全 48 エクソンを挟む形で特異的なプライマ

ーを設計し、ゲノム PCR を行い直接塩基配列
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解析法による塩基配列解析を行った。家族歴

のある発作性めまいと軽度の小脳失調を来し、

頭部 MRI で軽度の小脳萎縮を認めた一家系

において変異解析を行い、EA2 の診断が確定

した。 

本症例の臨床的特徴を参考に、反復発作性運

動失調症の診断の手引き（第一版）と反復発

作性運動失調症の診断基準と重症度分類を、

班員全員の討議により作成した。 

 

D：考察 

 反復発作性運動失調症 2 型はまれな疾患で

あり、原因遺伝子のサイズも大きく解析には

労力とコストがかかる。従って、めまいを呈

する患者一般に対する変異スクリーニングは

推奨できない。一方で、発作性めまいを呈し

小脳萎縮を認める家系例に限定して解析を行

うと、一定の頻度で変異が検出される可能性

がある。今後 EA の診断基準を確立すること

により、効率の良い遺伝子検査が可能になり、

診断精度の向上が期待できる。 

 

E：結論 

 EA の診断基準の確立は、効率の良い遺伝子 

検査の施行を可能にして、診断精度の向上に

つながる。家族性めまい・小脳失調の症例に

おいては CACN1A の変異が一定の割合で検

出される可能性があり、積極的にスクリーニ

ングすることが推奨される。 

 

F：健康危険情報 

特に健康危険情報はない。 
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