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A.  研究目的 

脊髄小脳変性症・多系統萎縮症（MSA-C）は、

日本には約 40,000 人超の患者が存在し、その約

2/3 が孤発性である。孤発性の代表的病型である皮

質性小脳萎縮症（cortical cerebellar atrophy; CCA）

は、病理学的所見に基づいた疾患名であるが、実

際にはその大半が臨床的に診断されている。その

場合、遺伝性失調症や続発性失調症などが体系的

に除外されず、結果として、指定難病における

CCA には多様な疾患群が混在していると考えら

れる。そこで、本研究班において CCA に代わる臨

床的な疾患概念・名称として‘特発性小脳失調症’

（idiopathic cerebellar ataxia, IDCA）を提唱し、

その診断基準を作成した 1）。 

今回我々は、本診断基準にて IDCA と診断され

る患者の臨床像を明らかにすることを目的に、全

国実態調査を開始した。 

B. 研究方法 

 IDCA 診断基準 1） にて probable IDCA の基準

研究要旨 
従来から孤発性失調症は皮質性小脳萎縮症（CCA）とオリーブ橋小脳萎縮症（OPCA, MSA-

C）に大別されてきたが、前者は明確な診断的マーカーがなく、実臨床上、種々の病態が混

在することが指摘されてきた。我々は神経病理学的な所見に基づく CCA という病名に代わ

る臨床診断名として特発性小脳失調症（idiopathic cerebellar ataxia, IDCA）を提唱し、そ

の診断基準を策定した。さらに IDCA の実態を明らかにすることを目的に、全国的に

probable IDCA 診断基準を満たす症例を収集し始めた。全国から J-CAT に登録された症例

から、および運動失調班研究を通して培った診療ネットワークを駆使して個別的に症例を集

積した。2019 年 1 月の班会議時点で probable IDCA 31 名（16 施設、男性 14 名、女性 17

名）が集積された。 登録時年齢は 69.1 ± 12.3 歳（mean ± SD）、発症年齢は 55.9 ± 

11.8 歳、罹病期間は 14.2 ± 6.8 年、登録時の SARA score は、15.1 ± 4.1 点であった。

小脳外症状・徴候としては、深部腱反射低下を 39%、振動覚低下を 23%、軽微な自律神経障

害を 19%、深部腱反射亢進、Babinski 徴候陽性、嚥下障害を各 10%に認めた。引き続き症

例の集積、臨床データの解析を進めていく予定である。 
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を満たす患者を対象とした。本研究班の班員を中

心に、小脳失調症患者の診療を行っている脳神経

内科医に調査を依頼した。加えて、日本運動失調

症コンソーシアム（J-CAT）事務局に協力を依頼

し、J-CAT に登録された孤発性失調症症例の中か

ら probable IDCA に該当する症例を抽出、該当症

例の主治医に対して文書にて研究協力を依頼した。

本調査のために作成した調査票シートに基づいて

主治医より提供された患者の臨床情報を解析した。 

 

（倫理面への配慮） 

研究に際して、信州大学医倫理委員会での承

認を得た（試験番号 4050）。 

 

C. 研究結果 

 2018 年 6 月より調査依頼を開始し、2019 年 1

月現時点で、31 名（16 施設、男性 14 名、女性 17

名）の probable IDCA が集積された。登録時年齢

は 69.1 ± 12.3 歳（mean ± SD）、発症年齢は

55.9 ± 11.8 歳、罹病期間は 14.2 ± 6.8 年、登

録時の SARA score は、15.1 ± 4.1 点であった。 

臨床症状は、脳神経領域で、眼球運動障害を 68%、

眼振を 42%、構音障害を 90%に認めたが、舌萎縮

を認めた症例はなく、嚥下障害も 10%に認めるの

みであった。また、深部腱反射の低下を 39%、深

部腱反射の亢進、Babinski 徴候陽性をそれぞれ

10%に認めた。感覚系では振動覚低下が 23%に見

られた。さらに、軽微な自律神経障害を 19%に認

めた。 

診断においては、続発性失調症の除外のために

甲状腺ホルモン関連（58%）や抗 GAD 抗体（32%）、

各種血中ビタミン濃度（32%）など、一般的に提出

可能な検査項目であっても、一部で検討されてい

るのみであり、抗神経細胞抗体（10%）や、抗グリ

アジン抗体（0%）はあまり検討されていない実態

が伺えた。 

その後、症例が追加され、2019 年 3 月時点では

38 名（男性 21 名、女性 17 名）となっている。 

D. 考察 

 IDCA 診断基準 1）に基づいて probable IDCA の

全国実態調査を開始し、2019 年 3 月時点では 38

名が集積された。CCA として指定難病を申請され

ている患者数を考慮すると、IDCA 診断基準を満

たす患者の集積は思うように進捗していない。そ

の原因は、①MSA-C に比べて probable IDCA 基

準を満たす患者自体が圧倒的に少ない、②IDCA

診断基準が十分に脳神経内科医に周知されていな

い、③孤発性失調症患者の診療において、遺伝性

失調症および続発性失調症（特に免疫介在性失調

症）が体系的に検索・除外されていない（学術的な

診断基準レベルと実臨床との解離）、④その他（医

師が多忙、など）、などと考えられる。遺伝性失調

症の希少病型、および免疫介在性失調症を除外す

るための解析手法の確立など、孤発性失調症患者

の診断ワークフローを標準化することが今後の課

題と考えられた。今後も IDCA の全国実態調査を

継続し、登録患者数を増やしていく予定であるが、

そのためにも本研究班の活動等を通じて、脳神経

内科医に IDCA 診断基準の活用を周知していく必

要がある。 

 

E. 結論 

 従来の神経病理学的な疾患名に代わる臨床

診断名である IDCA を提唱し、その診断基準

に基づいてprobable IDCAの全国調査に着手

した。今後、J-CAT 登録症例の中の孤発例を

中心に地道に probable IDCA 症例を集積し、

その実態を明らかにして行く予定である。ま

た、Web ベースでの登録システムを確立する

など、多忙な医師が参加しやすい仕組みを構

築し、登録患者数の増加を目指す。 

 

 

F. 健康危険情報 

 特になし 
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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 

 

 

 

 

 


