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研究要旨 

脊髄性筋萎縮症（spinal muscular atrophy : SMA）は、脊髄前角細胞の変性により体幹・四肢近

位部優位に進行性の筋萎縮・筋力低下を示す遺伝性疾患で、臨床経過より 0～Ⅳ型に分類され

る。新たな治療法の普及を背景として、日本における SMA の疫学調査を施行した。遺伝学的検

査により確定診断された例については、臨床実態についても検討した。調査対象は、新生児から

成人までの全臨床型とし、遺伝学的検査を施行されている対象においては、詳細な臨床実態を

分析した。臨床診断は、専門医資格を持つ小児神経科医、神経内科医によって診断基準に基づい

て行われた。 
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A.研究目的 

脊髄性筋萎縮症(SMA)の根本治療として 2017

年にアンチセンス核酸の脳脊髄腔内投与薬が

承認・製造販売され、2020 年には遺伝子治療

も承認され実用も間近となった。適切な治療

の開発促進と普及のために、「SMA 診療ガイ

ドライン」の作成を進めている。その目的の

もとに SMA の実態に関して全国疫学調査を

実施した。 

 

B.研究方法 

東京女子医科大学倫理委員会の承認のもと、

2018 年に疫学調査を施行した。調査方法は、

有病率、発症率を推計するために、「難病の患

者数と臨床疫学像把握のための全国疫学調査

マニュアル第 3 版』に準拠した。対象医療機

関は、全国の大学病院と、日本病院会一覧に

掲載されている施設の神経内科 2,535、小児科

1,480、専門医療機関 28 から、病床数に応じ

て神経内科 1,039、小児科 869、専門医療機関

28 を抽出した。総数 1,936 の施設・診療科の

責任者に、アンケート方式での質問票を郵送

した。一次調査としては、患者の有無を質問

し、「有」の場合は、型別人数、過去 1 年間

（2017 年 1 月 1 日から 12 月 31 日）の発症

数、過去 3 年間（2015 年 1 月 1 日から 2017

年 12 月 31 日）の発症数、遺伝学的検査の実

施人数、Nusinersen 髄腔内投与治療実施人数、

同治療希望人数、新規治験希望人数の項目に

ついて回答を依頼した。また、二次調査も同

時に施行し、各患者の臨床像について質問し

た。質問項目は、臨床型、性別、生年月、年

齢、発症時期（発症年、発症年齢）、居住地、

遺伝学的検査実施の有無、最高到達運動機能、

現在の運動機能、人工呼吸管理の有無、脊柱

変形の有無、経管栄養実施の有無、治験への

参加経験、参加意向、Nusinersen 治療の有無、
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通院医療機関の所在地（都道府県別）などと

した。 

 

C.研究結果 

1．回収率 

調査票は総数 1,936 施設に送付した。患者の

有無を質問した一次調査の回収は、全体で

1,005 件 (51.9%)、内訳は神経内科 466 件

(44.9%)、小児科 522 件(60.1%)、専門医療施設

17 件(60.7%)で、小児科からの回収が高い傾向

にあった。患者「有」との返答があった施設

からは、各患者についての調査票を回収した。  

2．一次調査による推計値 

1)患者実数:施設間の重複例を除いて患者実

数を算出したところ、2017 年末時点での日本

における SMA の患者実数は 622 人との結果

を得た。 

2)推計患者数:「難病の患者数と臨床疫学像把

握のための全国疫学調査マニュアル第 3 版」

に基づいて算出し、日本における SMA の推

計患者数は 1,478 人と判明した。 

3)有病率:厚生労働省の統計によると、2017 年

の日本の総人口は 1 億 2670 万 6 千人である

ので、人口 10 万人当たりの有病率は 1.17 と

推定された。I 型の人口 10 万人当たりの有病

率は 0.03 であった。 

4)発生率:2017 年 1 年間の日本全土における

SMA の発生患者数は 57 人であった。2017 年

の日本人出生数は 946,065 人であることか

ら、SMA の発生率は 1 万出生当たり 0.6 と推

計された。 

5)遺伝学的検査実施人数、割合:遺伝学的検査

実施済みの患者は 523 人（0 型 1 人、I 型 171

人、II 型 229 人、III 型 108 人、IV 型 9 人、型

不明 5 人）、そのうち第 2 次調査の患者票を

得られたのは 486 人で全体の 78.1％であった。

未実施は 98 人、15.8％であり、実施の有無不

明が 29 人、4.7％、無回答は 9 人、1.4％であ

った。過去 3 年間での遺伝学的検査による診

断済みの新規発症者は、大学病院、専門施設、

500 床以上の医療施設からの報告のみで認め

られた。 

3. 遺伝学的検査により確定診断された SMA

患者の臨床実態   

遺伝学的検査により確定診断された 523 人の

うち第 2 次調査の患者票を得られた SMA 患

者 486 人について臨床実態を検討した。検討

した項目は、性別割合、臨床型別割合、居住

地別患者数、現在年齢、発症年齢、最高到達

運動機能、現在の運動機能、人工呼吸管理の

有無（種類、時間帯も含む）、脊柱変形の有無、

脊柱固定術施行の有無、経管栄養実施の有無、

治験への参加意向の有無などである。 

1)性別:性別内訳は、男性 238 人(49.0％)、女性

247 人(50.8％)、無回答 1 人(0.2％)であり、性

差はほぼ認められない。 

2)臨床型別:0 型は 1 人(0.2％)、I 型は 164 人

(33.7％)、II 型は 210 人(43.2％)、III 型は 99 人

(20.4％)、IV 型は 7 人(1.4％)、不明は 5 人で

あった。 

3)居住地別の患者分布:2017 年度の都道府県

別の患者実数は、東京都 44 人、大阪府 32 人、

愛知県 30 人、兵庫県 29 人、北海道 28 人、福

岡県 25 人、神奈川県 24 人と人口の多い地域

で多い傾向にあり、山形県、山梨県では 0 人

であった。 

単位人口当たりで除して比較すると、人口 10

万人当たりの患者人数は、島根県 1.296 人、

佐賀県 0.84 人、鹿児島県 0.789 人、滋賀県

0.778 人、新潟県 0.738 人、宮崎県 0.725 人と

の結果を得た。実数で多かった地域の人口 10

万人当たりの患者数は、東京 0.326 人、大阪

府 0.362 人、愛知県 0.401 人、兵庫県 0.524 人、

北海道 0.52 人、福岡県 0.49 人、神奈川県 0.263

人であった。 

日本を東西に分けて検討すると、10 万人当た

りの実在患者人数は東日本で 0.33 人、西日本

で 0.43 人となり、西日本で多い傾向を認めた
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（NTT による東西日本の分け方をもとに、北

海道、東北、関東地方および新潟、山梨、長

野県を東日本とし、静岡、岐阜、富山、石川、

福井県および近畿、中国、四国、九州地方を

西日本とした）。 

4)臨床型別の現在年齢:各臨床型別の平均年

齢は、0 型 0.7 歳、I 型 8.7 歳、II 型は 18.2 歳、

III 型は 33.8 歳、IV 型は 60.5 歳であった。 

5)発症年齢:1 歳未満での発症が 52.7％（256

人）で、最年少が 0 歳 0 ヶ月、最年長は 76 歳、

発症年齢の平均は 2.5 歳であった。 

6) Nusinersen 髄腔内投与未施行の I 型患児の

最 高 到 達 運 動 機 能 と 現 在 の 運 動 機

能:Nusinersen 髄腔内投与を受けていない I 型

患児は 125 例で、そのうち、頸定獲得できた

児は 17 例で 13.6％、獲得時期は 0 歳 3 か月

から 6 か月であった。このうち 4 例は現在も

頸定可能で、現年齢は 3 歳、5 歳、16 歳、40

歳と幅がみられた。また、座位保持が可能と

なった児は 2 例で 1.6％であった。このうち 1

例は 0 歳 10 か月発症、現在は 7 歳で頸定不

可能、他の 1 例は 0 歳 1 か月発症、現在は 37

歳で頸定不可能、2 例とも人工呼吸器管理下

にある。 

7)人工呼吸管理:人工呼吸管理を施行してい

る割合は、0 型は 1 人で 100％、I 型は 151 人

で 92.1%、II 型は 121 人で 57.6%、III 型は 16

人で 16.2%、IV 型は 0 人であった。人工呼吸

器の種類は、0 型は TPPV1 人(100％)、I 型で

は TPPV が 117 人(77.5%)、NPPV は 26 人

(17.2％)、II 型では TPPV が 9 人(7.4％)、NPPV

が 109 人(90.1％)、III 型では TPPV が 1 人

(6.3％)、NPPV が 15 人(93.8％)であった。IV

型では呼吸管理施行例はなかった。I 型で人

工呼吸管理をしていない割合は 13 人(7.9％)

との結果を得た。人工呼吸器の使用状況につ

いては、I 型では一日中使用が 124 人(82.1％)、

夜間のみ使用が 11 人(7.3％)、間欠的に使用が

9 人(6.0％)、II 型では一日中使用が 10 人

(8.3％)、夜間のみ使用が 84 人(69.4％)、間欠

的に使用が 25 人(20.7％)、III 型では一日中使

用が 0 人、夜間のみ使用が 11 人(68.8％)、間

欠的に使用が 5 人で(31.3％)であった。 

8）脊椎病変：脊柱変形のある割合は、0 型で

は 0 人、I 型では 96 人(58.5%)、II 型では 181

人(86.2％)、III 型では 29 人(29.3%)、IV 型で

は 0 人であった。脊柱固定術を実施した割合

は I 型で 0%、II 型では 42 人(23.2%)、III 型で

は 6 人(20.7％)であった。脊柱固定術の手術時

年齢は、II 型では 5 歳未満 2.4％、5 歳以降 10

歳未満 14.3%、10 歳以降 15 歳未満 57.1％、

15 歳以降 20 歳未満 19.0％であった。III 型で

は、10 歳以降 15 歳未満 66.7％、20 歳以降 25

歳未満 33.3％であった。平均は II 型 12.3 歳、

III 型 16.0 歳であった。 

9）経管栄養の有無：胃瘻などの経管栄養は、

0 型では 1 人(100％)、I 型で 139 人(84.8％)、

II 型 20 人(9.5％)が施行している。経管栄養の

開始年齢は、0 型は 0 歳 0 ヵ月、I 型は 3 ヵ月

未満が 21.6％、6 ヵ月未満が 30.2％、9 カ月未

満が 16.5％、1 歳未満が 7.2％、3 歳未満が

7.9％、5 歳未満が 5.0％、5 歳以上が 4．3％で

あった。II 型では、1 歳以降 3 歳未満が 20.0％、

5 歳未満が 30.0％、5 歳以上が 35％との結果

を得た。 

10）治験：486 人中、治験への参加経験がある

人の割合は、2018 年 1 月時点で、VPA 経口投

与は 40 人(8.2％)、Nusinersen 髄腔内投与は 17

人(3.5％)、BP39056 経口投与は 5 人(1.0％)で

あった。治験への新規の参加意向については、

BP39056 経口投与に参加希望ありは 73 人

(15.0％)、AAV9 遺伝子治療に参加希望ありは

44 人(9.1％)であった。Nusinersen 治療の希望

の有無に関しては、治療中が 57 人(11.7％)、

治療希望ありが 226 人(46.5％)、治療希望なし

が 68 人(14.0％)、不明が 125 人(25.7％)、無回

答が 10 人(2.1％)であった。 
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D.考察 

2018 年 1 月より実施した SMA の全国疫学調

査の結果を報告した。日本の SMA 有病率は

人口 10 万人当たり 1.17 人、発生率は 1 万出

生当たり 0.6 人と判明した。10 万人当たりの

実在患者人数は東日本より西日本で多い傾向

を認めた。 

 

E.結論 

全国疫学調査を実施した。本結果を診療ガイ

ドラインに反映させたい。 
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