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A.研究目的 

 Perry症候群はパーキンソニズム、うつ、体重

減少、中枢性低換気をきたす遺伝性疾患で、

1975年にカナダの Perryにより報告された。そ

の後複数の臨床的に類似した家系が報告され

た。2009年に共同研究グループにより DCTN1 

が原因遺伝子として同定され、同年に病理学的

には中脳黒質を含んだ神経細胞内に TDP-43蛋

白凝集体がみられることが判明した。これまで

20を超える家系が報告され、臨床症状は同一家

系内でも時に表現型や経過が異なる。2017年

我々が策定した国際診断基準作によりこの疾患

はうつ、体重減少、呼吸不全をきたすパーキン

ソン病であることを明らかにして、脳神経内科

のみならず広くこの疾患を啓蒙することで診

断、治療のタイミングを逸しないように啓蒙が

必要と考えられる。また疾患の重症度の策定を

行い、診療ガイドラインの策定をめざす。 

 

B.研究方法 

これまでの日本家系を含めた 87例の Perry症

候群患者の臨床症状から主要症候、指示的症候

と遺伝子情報を合わせた診断基準が完成した。

この後、これら症例の検討から、さらなる臨

床、病理的多様性が明らかになっている。その

中でこれまで診断基準には含まれていないが、

Perry病で多く異常がみられるMIBG心筋シン

チグラフィーが診断の補助検査として有用かど

うかの検討を行った。 

 

(倫理面への配慮) 

研究実施時には、対象患者および患者家族に対

して十分に説明を行い、理解を得た上で同意さ

れた患者にのみ本研究を実施する。本研究に対

して同意を得る場合は人権保護の立場から慎重

に検討する。 

 

C.研究結果 

過去の症例あるいは新規に発見された症例の検

討から多くの患者でMIBG心筋シンチグラフィ

ーの検査値異常がみられたことが判明し、この

疾患の特徴であることが判明した。また同論文

の中で新規の 2家系：Miyazaki (MYZ)、

Hokkaido (HKD)家系の報告を行った。この 2家

系は DCTN1遺伝子における p.G71V と

p.K68E の新規遺伝子異常でありこの疾患の機能

解明につながる重要な発見である。 

 

D.考察 

診断基準後に新たに蓄積された症例、家系あ

るいは今回の研究で検討された検査所見などか

ら、診断基準の改定に向けて検討に入ってい

る。症例の蓄積でこの疾患の臨床表現型の多様

性も集積途中であり、疾患の啓蒙を行い新たな

家系の発見につなげる活動を継続する。 

 

研究要旨 

 Perry 病診断基準作成後の新たな症例集積や、今回は特に MIBG心筋シンチグラフィーの Prrry 病

における意義を検討した。また新規家 2 家系の報告を行い、DCTN1 遺伝子内の新規遺伝子変異があ

ることを報告したこれらの内容は英文誌に掲載されている。今後は新規症例の臨床症候から診断基準

の妥当性を検討し、病理学的検討を加えて、重症度分類や診療ガイドラインの作成を目指す。 
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E.結論 

 我々の提唱した国際診断基準を基礎にさらな

る症例の蓄積と重症度と診療ガイドラインを確

立することが必要である。 
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