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A. 研究目的 

紀伊 ALS/PDC の臨床情報の収集と生体試料収

集(JALPAC)を進め、自然史を明らかにするこ

とを目的に、 

① レジストリの進捗状況、  

② 診療情報と生体試料収集、 

③ 病態メカニズムに関する新知見 

について報告する。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

B. 研究方法 

①レジストリの進捗状況 

疫学調査として患者数を含めた実態把握および

自然史の解明を目的にレジストリを構築してい

る。 診断基準で possible以上の症例を対象医

に、以下の項目を登録する。 

基準項目：年齢、性別、発症年月、死亡年月、

臨床病型、初発症状、左右差、合併症、治療状

況 

過去例：重症度分類、Yahr、MMSE 

研究要旨 

〔目的〕紀伊 ALS/PDC の臨床情報の収集と生体試料収集(JALPAC)を進め、レジストリを構築する

ことで自然史を明らかにする。 

〔方法〕① レジストリの進捗状況、②診療情報と生体試料収集、③病態メカニズムに関する新

知見、について報告する。 

〔結果および考察〕① レジストリ進捗状況：難病プラットフォームへの登録に向けた患者デー

タベース整理を行い、自然史解明のための基盤データの抽出を行っている。 

② 診療情報と生体試料の収集：既登録症例の追跡調査に加えて 5例の新規患者について臨床情

報の登録を行った。生体試料の収集(JALPAC)の新規登録はなかった。1例の剖検を得た。SIMOA

による血液バイオマーカー解析、腸内細菌解析、proteomics解析、prion活性解析等に向けたサ

ンプル収集を行った。 

③ 病態メカニズムに関する新知見：ユビキチンプロテアソーム及びストレス蛋白に関する論文

を報告した。 

④コロナ禍の影響で現地患者検診は行えなかった。 
〔結論〕紀伊 ALS/PDC についてレジストリの進捗状況、診療情報と生体試料の収集、病態メカ

ニズムに関する新知見について報告した。 
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現在例： 運動機能 (ALS-FRS、UPDRS-Ⅲ、

Yahr、重症度)、高次機能 (MMSE,FAB, MoCA-

J) 、A, P, D の経過  

神経画像 (MRI, PET SPECT, MIBG, DAT)  

JALPAC: 血漿、髄液 

東京大学：遺伝子バンク 

②診療情報と生体試料の収集 

新規患者の臨床情報および生体試料の収集を行

った。 

③病態メカニズムに関する新知見 

ユビキチンプロテアソーム及びストレス蛋白に

関する論文を報告した。 

 (倫理面への配慮) 

本研究の基盤となっている臨床研究は、三重大

学医学部附属病院倫理委員会で承認を得てい

る。 

 

C. 研究結果 

①レジストリの進捗状況 

現在、過去例：240例、現在例：56 例のデータ

を整備している。 

 

 

 

②診療情報と生体試料の収集 

既登録症例の追跡調査に加えて 5例の新規患者

について臨床情報の登録を行った。生体試料の

収集(JALPAC)の新規登録はなかった。1例の剖検

を得た。SIMOAによる血液バイオマーカー解析、

腸内細菌解析、proteomics解析、prion活性解

析等に向けたサンプル収集を行った。 

③病態メカニズムに関する新知見 

・既報の Guam PDCと同じく、紀伊 ALS/PDC にお

いて ubiquitin-proteasome pathway と

lysosomal pathway に関連する蛋白質の異常凝

集が認められ、protein homeostasis の破綻が

示唆された。 

・紀伊 ALS/PDC 脳内の microarray を用いた

transcriptome解析によって、いくつかの 

stress-responsive proteinsと synaptic 

dysfunction に関連する mRNA発現に変化が見ら

れた。 

 

D.考察 

① レジストリの進捗状況 

難病プラットフォームへの登録に向けた患者デ

ータベース整理を行い、自然史解明のための基

盤データの抽出を行っている。 

② 診療情報と生体試料の収集 

引き続き既登録症例の追跡調査と新規患者の臨

床情報生体試料(JALPAC)、その他の生体試料を

収集し、解析を進める。 

③病態メカニズムに関する新知見 

Guamと Kii において、protein homeostasis の

破綻という共通メカニズムの存在が明らかにな

った。また、transcriptome解析という新たな手

法によって病態メカニズムの解明に資する新知

見が得られた。 
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神経変性疾患領域における調査研究班：

http://plaza.umin.ac.jp/neuro2/ 

紀伊 ALS/PDC 研究班 

http://kii-als-pdc-

project.com/research_project.html 

 

E.結論 

紀伊 ALS/PDC レジストリの進捗状況と診療情報

と生体試料の収集、病態メカニズムに関する新

知見について報告した。 
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