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研究要旨  
山陰地方の脊髄小脳変性症 (SCD) の遺伝型頻度の特性に関する調査をおこなった。前回調
査後 20 年間の当施設における SCD の遺伝型頻度について後ろ向きに再調査を行い、令和元
年には、鳥取県における脊髄小脳変性症の臨床疫学調査を、鳥取県全域・島根県東部の主要
な医療機関 (脳神経内科) を対象にアンケート調査を行った。 
鳥取大学においてこの 20年間に新規診断した SCDの遺伝型別頻度は、ADSCAでは遺伝型
別頻度は SCA6が最も多く次に SCA31で MJD/SCAが少ないという傾向がみられた。 
鳥取県における脊髄小脳変性症の臨床疫学調査では、有病率は人口 10万人あたり約 20.0人
であった。孤発例は 58.6％、ADSCA37.8％、ARSCA3.6％であり、ADSCAの遺伝型別頻度
は SCA6 が最も多く次に SCA31 という傾向は 1998 年と不変であった。SCA6 と SCA31
の有病率は 1998 年の調査と比較すると微増しており、高齢化・人口減少が進行の影響も考
えられた。MJD/SCA3 は存在せず、全国データと比較し SCA3 が少ないことは鳥取県の特
徴のひとつと考えられた。 

 
 

A. 目的 

脊髄小脳変性症 (SCD) の遺伝型頻度に関し

て、地域疫学調査に基づいた報告は少ない。当施

設では 1998年に地域悉皆調査に基づき鳥取県に

おける SCDの遺伝型頻度を調査・報告している。

今回、山陰地方の SCD の遺伝型頻度および有病

率を再調査し、全国調査との比較を行うとともに、

高齢化が進むこの 20 年間で SCD の病型別頻度

に変化がないか明らかにする。 

 

B. 研究方法 

1) 鳥取大学における脊髄小脳変性症の遺伝型    

鳥取大学における脊髄小脳変性症の遺伝型別

頻度を調べるため、平成 10 年 4 月〜平成 30 年

10月の 20年間に鳥取大学脳神経内科にて新規に

脊髄小脳変性症と診断された患者を抽出し、臨床

情報、松江医療センター神経内科での遺伝子解析

結果と照合し病型を判別し調査を行った。 

2) 鳥取県における脊髄小脳変性症の臨床疫学調

査 

鳥取県における脊髄小脳変性症の臨床疫学調

査は、鳥取県全域・島根県東部の主要な医療機関 

(脳神経内科) を対象にアンケート用紙を送付し

回答を得た現在診療中の脊髄小脳変性症患者に

ついて 病型：CCA, MSA-C, SCA (遺伝型が分か

れば明記), SCAR、年齢、性別について回答を得

た。除外基準として、①感染症、中毒、腫瘍、栄

養素の欠乏、奇形、血管障害又は自己免疫性疾患

の患者、②診療録から収集したデータを用いる

ことに対して拒否の申し出があった患者とした。 

 

(倫理面への配慮) 鳥取大学倫理審査委員会の

承認を得ている 

 

C. 研究結果  

1) 鳥取大学における脊髄小脳変性症の遺伝型

別頻度  

SCD 患者数 160 例であった。孤発例は 65％、
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ADSCA33％、ARSCA2％であった。ADSCA の

遺伝型別頻度は SCA6 50％、SCA31 21%, SCA8 

4% DRPLA 4%, MJD/SCA3 8%, SCA1 4% 不明

９％であった。 

 

2) 鳥取県における脊髄小脳変性症の臨床疫学調

査 

 

20/20 施設  (回収率 100%) からの回答では

SCD患者数 113例であり、SCDの有病率は人口

10万人あたり 20.3人と計算された。 

孤発例は 58.6％、ADSCA37.8％、ARSCA3.6％

であった。ADSCA の遺伝型別頻度は SCA6 

40.5％、SCA3121.4%, SCA8 7.1% DRPLA 4.8%

であった。MJD/SCA3 は存在せず、分類不能が

26.2％であった。 

 

D. 考察  

鳥取大学神経内科においてこの 20 年間に新規

診断した SCD の病型は 1998 年の鳥取県での調

査と同様の傾向を示した。 

鳥取県における脊髄小脳変性症の臨床疫学調査

では、SCD 有病率は人口 10 万人あたり 20.3 人

と計算された。ADSCAの中では SCA6が最も多

く、SCA31がそれに続き、1998年と不変であっ

た。有病率は SCA6 3.1人、SCA31 1.6人 (いず

れも人口 10 万人あたり)であり、1998 年と比較

してやや大きい値であった。高齢化・人口減少が

進行した影響も考えられた。今回の調査では鳥取

県に MJD/SCA3 は存在しなかった。全国データ

と比較して SCA3 が少ないことは鳥取県の特徴

のひとつと考えられた。分類不能が 26.2％と多か

った。 

 

E. 結論 

 1998年と比較して高齢化・人口減少が進行し、

SCA6・SCA31の有病率は微増していた。全国デ

ータと比較して SCA3 が少ないことは鳥取県の

特徴のひとつと考えられた。今後、更に特徴的な

臨床症状や合併症などの調査も必要である。 
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