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A. 研究目的 

 脊髄小脳失調症 34 型（ spinocerebellar 

ataxia type 34;以下 SCA34）は、脂肪酸伸長酵

素 ELOVL4 のミスセンス変異による優性遺伝

性の神経変性疾患である。 

（別の脂肪酸伸長酵素 ELOVL5 のミスセンス

変異による SCA38 も欧州で報告されている。） 

SCA34 は本邦で 2 家系、カナダ（仏系）1 家系、

(孤発例)2例（英系加人、南米人）の報告がある、

合計 4 つのミスセンス変異が知られている。 

これまで遺伝疫学的な報告がされておらず、疾

患頻度や mutation spectrum の点について未

知な部分が多い。 

本研究では本邦において SCA34 の頻度を調査

することを目的とした。 

 

B. 研究方法 

150 例の未同定 SCA 発端者について、

ELOVL4 の変異スクリーニングを行った。サ

ンガー法にて coding 領域のシーケンスを行な

った。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は東京医科歯科大学倫理委員会の承認

を経て行われた。 

 

C. 研究結果 

1 例において ELOVL4 に英系加人一例に報

告されていたミスセンス変異 (c.698C>T, 

p.T233M)をヘテロ接合性に認めた。従って、 疾

患の頻度は、頻度の多いＳＣＡを除外した集団
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の中でも 0.67％と非常に低いことが分かった。 

 これらの症例について、神経症候をまとめた

表を提示する。 

表１ 

 発端者 

58 歳男性 

父親 

85 歳男性 

発症年齢 39 歳 60 歳代 

主訴 歩行失調 歩行失調 

進行程度 発症 14 年で杖歩

行 

発症 18 年で歩行

器使用 

発症 20 年程度

で、軽～中等量

の介助で歩行 

神経学的

所見 

眼球上転制限 

水平方向注視眼

振 

構音障害 

四肢体幹失調

（下肢優位） 

下肢腱反射亢

進・病的反射陽

性 

下肢痙性 

下肢遠位での振

動覚低下 

膀胱直腸障害は

なく、シェロン

グ陰性 

認知機能低下

（記銘力低下・

易怒性） 

上転優位の垂直

方向眼球運動制

限 

水平方向注視眼

振 

構音障害 

四肢体幹失調

（下肢優位） 

下肢腱反射亢

進・病的反射陽

性 

下肢痙性 

下肢遠位での振

動覚低下 

尿失禁あり。シ

ェロング陰性 

MRI 橋小脳萎縮・橋

十字サイン 

大脳・橋小脳萎

縮・橋十字サイ

ン 

皮膚病変 内果後方などに

紅斑角皮症 

明らかには認め

ず 

太字は重要な共通症候。 

以上の比較から、今回の 1 家系 2 症例は、歩行

失調で発症し、進行は比較的緩徐で、神経学的

には、垂直方向を中心にした眼球運動制限、腱

反射亢進・下肢痙縮、頭部ＭＲＩでの橋底部の

十字サイン、脳幹萎縮が共通することが分かっ

た。これらの臨床的特徴は、これまで報告され

た SCA34 の家系の臨床徴候と複数の点で共通

する所見であり、遺伝子レベルでも神経徴候の

点からも今回の家系は SCA34 であると考えら

れた。 

 

D. 考察 

 SCA34 の頻度は非常に低いが、今回の研究に

より新たに本邦で SCA34 の 1 家系を同定した

ことから、今後も留意する必要がある病型であ

ると考えられた。 

 これまで報告された SCA34 の４つの変異の

うち、３つでは脳幹・小脳萎縮に加えて橋十字サ

インといった MSA-c にも似た画像的特徴もあ

ることが分かる。したがって、臨床家は、①家族

歴があり進行が非常に緩徐で MSA-ｃに似た画

像所見がある多系統障害型の SCA や、②小脳失

調＋皮膚病変（紅斑角皮症）を認める場合におい

ては本疾患を念頭に置くべきであると考えられ

た。 

 

E. 結論 

SCA34 は本邦に頻度は低いものの患者・家系

が存在する。頭部ＭＲＩで橋底部の十字サイン

や萎縮が見られた場合は特に本疾患を疑う必要

がある。 

 

F. 健康危険情報 

特になし 
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