
1 

 

難病ヘルスノート 

 

 

 

 

  

  このたび、神戸市・ＮＰＯ神戸市難病

団体連絡協議会が「患者と家族のために

…難病ヘルスノート１７」を発行されま

した。内容は脊髄小脳変性症・多系統萎

縮症です。著者の兵庫中央病院の二村直

伸先生（近畿ＳＣＤ・ＭＳＡ友の会顧問）

のご承諾を受け、友の会ＨＰに掲載しま

す。 

   

国立病院機構国立病院機構国立病院機構国立病院機構    兵庫中央病院兵庫中央病院兵庫中央病院兵庫中央病院        

神経内科神経内科神経内科神経内科    二村直伸二村直伸二村直伸二村直伸    

    

１．脊髄小脳変性症（せきずいしょうの１．脊髄小脳変性症（せきずいしょうの１．脊髄小脳変性症（せきずいしょうの１．脊髄小脳変性症（せきずいしょうの

うへんせいしょううへんせいしょううへんせいしょううへんせいしょう    ＳＣＤ：ＳＣＤ：ＳＣＤ：ＳＣＤ：

spinocerebellar degenerationspinocerebellar degenerationspinocerebellar degenerationspinocerebellar degeneration）の基礎）の基礎）の基礎）の基礎

知識知識知識知識    

    

１）１）１）１）    脊髄、小脳って？脊髄、小脳って？脊髄、小脳って？脊髄、小脳って？    

私たち人間の神経システムは二つに分

けることができます。中枢神経システムと

末梢神経システムです。ここでいう神経は、

“神経質”や”神経がずぶとい“というよ

うな性格的、精神的なものではなく、目で

見えるものつまり構造物です。 

中枢神経は大脳、中脳・橋（きょう）・

延髄からなる脳幹、小脳、脊髄からな 

り、いずれも頭蓋骨や脊椎（せきつい 

いわゆる“せぼね”のこと）など丈夫な骨

に覆われています。（図１） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

    

一方、末梢神経は、脳幹や脊髄から出入

りして、運動神経、感覚神経、自律神経に

分けられます。運動神経は脳などで作られ

た命令を全身の筋肉に伝え、感覚神経は、

体中の感覚（熱い、冷たい、痛い、触って

いるなど）情報を脳などに伝えます。自律

神経には交感神経と副交感神経があり、血

圧、脈拍数、発汗、腸の動き、尿を蓄えた

り、出したりなど私たち人間が意識して制

御しにくいところをコントロールしてい

ます。 

脊髄は脊椎のなかを縦に走っています。

脊椎は、7 つの頚椎（けいつい）、12 個の

胸椎（きょうつい）、5 つの腰椎（ようつ

い）、仙椎（せんつい）、尾椎（びつい）か

らなります。脊髄の主な働きは手足など全

身の情報を脳に伝えたり、脳からの命令を

手足などの全身に伝えることですが、バラ

ンス情報を脳に伝えたり、自律神経システ

ムの制御など重要な役割を果たしていま

す。 
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小脳は後頭部のやや下の頭蓋骨の中に

あり、運動を上手に、正確に、リズム良く

おこなったり、バランスを制御していると

ころです。有名な話ではありますが猫が高

いところから回転しながら落ちても上手

に着地できるのは小脳の機能が発達して

いるからだと考えられています。また、身

近に小脳の機能を考えるのに有効な方法

は、”酔っ払い“を思い浮かべることです。

アルコールが脳に及ぼす影響はさまざま

ですが、小脳の機能を一時的に（アルコー

ル量が過ぎると一時的でない場合もあり

ます）障害するからです。”千鳥足“やろ

れつが回らなくなったり、声が大きくなる

などの症状は小脳の障害が強くかかわっ

ています。 

脊髄小脳変性症を理解するうえで脊髄、

小脳だけでは不十分です。半分以上の脊髄

小脳変性症では脳幹も障害されています。

脳幹は先にも述べたように上から順に、中

脳・橋・延髄に分かれ、大脳と脊髄と小脳

の情報の通り道であるだけでなく目玉の

動き（眼球運動）、飲み込み（嚥下）など

重要な働きをしています。 

大脳は一部の脊髄小脳変性症で強く障

害されますが、記憶、性格、筋力、視覚、

言語、動作をリズム良く上手に行うなどた

くさんの機能があります。 

 

２）２）２）２）    脊髄小脳変性症（ＳＣＤ）とは脊髄小脳変性症（ＳＣＤ）とは脊髄小脳変性症（ＳＣＤ）とは脊髄小脳変性症（ＳＣＤ）とは    

筋力低下が少ないか、あるいはないにも

かかわらず運動が上手く行なえなくなる

（専門用語では運動失調（うんどうしっち

ょう）と言います。）原因不明の神経変性

（神経細胞の数が減ったり、小さくなる）

疾患(病気)の総称です。いろんな疾患の総

称でありますので病型（タイプ）により、

または同じ病型でも患者さん1人1人でか

なり症状が異なる点をまず御理解くださ

い。また、最近は厚生労働省の特定疾患受

給者証の分類から、もともとの脊髄小脳変

性症を多系統萎縮症と狭義の脊髄小脳変

性症に分類することもありますが、多系統

萎縮症の患者さんもこれまでどおり脊髄

小脳変性症患者であると考え頂いて結構

かと思います。多系統萎縮症（multiple 

system atrophy: MSA）を強いて定義する

とすれば、以前、脊髄小脳変性症と分類さ

れていた疾患のうち、基本的に非遺伝性で、

小脳・脳幹などの多系統（いろんな）の部

位が変性する病理学的には（脳を顕微鏡で

調べると）ほぼ均一な疾患の一群で、具体

的にはこれまで SCD に入っていたオリー

ブ橋小脳萎縮症（OPCA)、線条体黒質変性

症、シャイ・ドレガー症候群がこれに属し

ます。（後述の“多系統萎縮症とは”も参

考にしてください。） 

 ＳＣＤは臨床的（症状や検査）、遺伝学

的（遺伝パターン）に様々なタイプに分類

されますが、共通の特徴として、 

①運動が上手く行なえなくなる原因が主

に小脳（一部は脊髄）にあること。 

②発病・経過は多くの場合緩徐（ゆっくり）

進行性であること。（ただしこの点につい

ては他の神経疾患に比べた上での用語で

患者さんはそのように感じないことが

多々あります。） 

③歩行時のふらつきやろれつのまわりに

くさをはじめ運動が上手く行えなくなる

症状（小脳症状）以外に、上下肢のつっぱ

り（専門的には錐体路症状といいます。）、

こわばり・意識せずに体が勝手に動いてし

まったり（専門的には錐体外路症状といい

ます。）、排尿障害・立ちくらみ・インポテ

ンス、発汗障害（専門的には自律神経症状

といいます。）、飲み込みにくさ（嚥下障害）

（水分や粉を中心にひどいときは自分の

唾液などの飲み込みにくさ）を伴いやすい

こと。 
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④頭部画像診断（CT、MRI 等）で小脳や脳

幹のやせ（萎縮）を認めることが多いこと。

（図２参照）が挙げられます。 

日本における脊髄小脳変性症の有病率

は10万人に10〜20人程度と推定されてい

ます．2004 年現在、全国の特定疾患申請

患者数は、脊髄小脳変性症が 17947 人(10

位）で多系統萎縮症が 8885 人（19 位）で

した。 

 

３）３）３）３）    脊髄小脳変性症の分類（表１も参照）脊髄小脳変性症の分類（表１も参照）脊髄小脳変性症の分類（表１も参照）脊髄小脳変性症の分類（表１も参照）    

分類としては、まず遺伝性のあるものと

ないものに分けるのが一般的ですが、遺伝

歴がない患者さんでも、よく調べてみると

遺伝子異常がみつかることが時々ありま

す。ご自分のタイプをご存知でない患者さ

んが多いようですが、この情報は疾患の経

過などを考慮する上でかなり有用な情報

ですので、この点については主治医の先生

に聞いてみることをお勧めします  

脊髄小脳変性症の約 3０％に家族歴が

みられ、遺伝性のものと考えられます。残 

りの約 7０％は家族歴がなく非遺伝性と

考えられます。遺伝性脊髄小脳変性症の中

では，Machado-Joseph（マシャド・ジョセ 

フ）病が最も多く，非遺伝性の脊髄小脳変

性症の中では，多系統萎縮症に属するオリ

ーブ橋小脳萎縮症が最も多くなっていま

す。 

遺伝性の脊髄小脳変性症の多くは

SCA(spinocerebellar ataxia：脊髄小脳失

調症)の後に数字を付けて呼ばれることが

多く、上記の Machado-Joseph（マシャド・

ジョセフ）病が SCA3 と呼ばれる以外に、

SCA1、SCA2、SCA6、SCA8、SCA10 などいく

つか欠番があるものの現在 SCA28 ぐらい

まで報告されています（次々と新しいタイ

プがみつかってきています。）また SCA の

ついてないものでは DRPLA、 SCA4 と同じ

遺伝子領域に原因のある 16q-ADCAⅢ型、

家族性痙性対麻痺などもあり、また両親が

親戚同士のときにおこることが多い（常染

色体劣性遺伝の）タイプもあります。 

非遺伝性のものには先程の多系統萎縮

症に属するオリーブ橋小脳萎縮症以外に

線条体黒質変性症、シャイ・ドレガー症候

群、皮質性小脳萎縮症などがあります。 
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別の分類方法として病変部位による分

類があります。具体的にいえば、小脳だけ

がやせるタイプと小脳と脳幹が両方やせ

るタイプに分けることがあります。代表的

な頭部ＭＲＩ画像を図２に示します。小脳

だけがやせるタイプ（図２（ｂ））は、症

状が歩行時のふらつきやろれつのまわり

にくさをはじめ運動が上手く行えなくな

るなどの小脳症状にほぼ限定されるので

比較的経過は良好です。このタイプには皮

質性小脳萎縮症、SCA6、16q-ADCAⅢ型など

が属します。一方、小脳と脳幹が両方やせ

るタイプ（図２（a））では、症状が多彩で

多系統萎縮症（オリーブ橋小脳萎縮症、線

条体黒質変性症、シャイ・ 

ドレガー症候群）、 SCA1、SCA2、SCA3（マ

シャド・ジョセフ病）、 DRPLA などが属し

ます。 

 

４）４）４）４）    脊髄小脳変性症の病態機序脊髄小脳変性症の病態機序脊髄小脳変性症の病態機序脊髄小脳変性症の病態機序    

遺伝性の脊髄小脳変性症の大部分につ

いては病気の原因となる遺伝子が同定さ

れています。ここで先に遺伝子の話を少し

説明します。ヒトの遺伝情報は遺伝子によ

って親から子に伝わっていきます。その遺

伝子はアデニン（Ａ）、チミン（Ｔ）、グア

ニン（Ｇ）、シトシン（Ｃ）という 4 種類

の核酸の配列(並び方)によって決まって

います。その配列の三つづつの組み合わせ

で体に必要なアミノ酸や蛋白質が作られ

ています。そこで常染色体優性遺伝性（親

から子に伝わる）脊髄小脳変性症の多く

（SCA1、SCA2、 SCA3、 SCA6、 SCA7、 SCA17、 

DRPLA）については，病気の原因となる遺

伝子内のタンパクへの翻訳領域（遺伝子か

ら蛋白質が作られる領域）に存在する CAG

リピート（シトシン、アデニン、グアニン

の繰り返し）の異常な伸長によると考えら

れています。 (但し SCA8 では翻訳領域で

ないところの CTG リピート（シトシン、チ

ミン、グアニンの繰り返し）の異常な伸長、

SCA10 では ATTCT の 5 塩基リピート（アデ

ニン、チミン、チミン、シトシン、チミン

の繰り返し）の異常な伸長です。) CAG

リピートはグルタミンというアミノ酸の

繰り返し（ポリグルタミン）を作り、伸長

したポリグルタミンを有するタンパクが

神経細胞の核の内部や周辺に凝集して沈

着することが解ってきましたが、神経細胞

に障害を及ぼす詳しい機序は今のところ

完全には解明されてはいません。 

 非遺伝性の脊髄小脳変性症についても、

その病態機序は未解明ですが多系統萎縮

症では神経細胞の周囲に存在するグリア

表 1 脊髄小脳変性症の分類 

  遺伝性のあるもの 遺伝性のないもの 

症状が比較的小 SCA６（脊髄小脳失調症６型） CCA(皮質性小脳萎縮症) 

脳症状に限局す SCA７ LCCA(逸発性小脳皮質萎縮症） 

るもの SCA８   

    など   

小脳以外の症状 SCA１ MSA（多系統萎縮症） 

も伴うもの SCA２ ・OPCA(オリーブ橋小脳萎縮症） 

 SCA３（Machado－Joseph 病) ・SND（線条体黒質変性症） 

 DRPLA(歯状核赤核淡蒼球ル ・シャイ＝ドレイガー症候群 

  イ体萎縮症）   
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細胞という細胞（オリゴデンドログリア）

の細胞質内に封入体（顕微鏡で調べてわか

る構造物）が存在することが解ってきまし

た（Glial Cytoplasmic Inclusion といい

ます。)。 

 

５）５）５）５）    脊髄小脳変性症の代表的なタイプの特脊髄小脳変性症の代表的なタイプの特脊髄小脳変性症の代表的なタイプの特脊髄小脳変性症の代表的なタイプの特

徴徴徴徴    

  

以下に現在よく用いられている分類と

それぞれの特徴を簡単に述べます。様々な

タイプに共通してみられる症状、すなわち

小脳症状、錐体路症状、錐体外路症状、自

律神経症状、嚥下障害に対する療・対策は

最後にまとめて述べました。 

 

＜遺伝性のないもの＞＜遺伝性のないもの＞＜遺伝性のないもの＞＜遺伝性のないもの＞    

(1) オオオオリーブ橋小脳萎縮症・リーブ橋小脳萎縮症・リーブ橋小脳萎縮症・リーブ橋小脳萎縮症・OPCAOPCAOPCAOPCA    

 このタイプの方は特定疾患の申請用紙

が多系統萎縮症になっています。遺伝性の

ない脊髄小脳変性症のなかで最も頻度の

高いタイプで、中年期以降に歩行時のふら

つきやろれつのまわりにくさをはじめ運

動が上手く行えなくなる小脳症状を中心

に発症し、経過とともにこわばり・意識せ

ずに体が勝手に動いてしまうような錐体

外路症状、排尿障害・立ちくらみ・インポ

テンス、発汗障害などの自律神経症状、上

下肢のつっぱりなどの錐体路症状が重な

ってきます。代表的な頭部ＭＲＩ画像を

（図２（a））に示しますが、このタイプで

は小脳と脳幹（中脳、橋、延髄）の両方が

やせ（萎縮し）ます。これらの症状の治療・

対策については他のタイプと重なるので

後にまとめて述べますが、最近注目されて

いる症状として、夜間を中心とした、息を

吸うときの（吸気時の）声帯外転麻痺と言

われる現象がみられます。声帯は気道とい

う空気の通り道の喉（のど）にあり、声を

出すことや呼吸に関与しています。従って

声帯外転麻痺では日中声が高くなったり、

夜間に独特の高い呻吟様のいびきが出現

し、ひどい時には、夜間の突然死の原因に

もなります。この声帯外転麻痺が高度にな

れば、気管に小さな穴を開けたり（商品名

ではミニトラック・トラヘルパーなど）、

大きな穴を開ける気管切開が必要になり

ますが、それ以外の時は横を向いて（側臥

位で）寝ることでかなり予防できるようで

す。 

 

(2) 皮皮皮皮質性小脳萎縮症・質性小脳萎縮症・質性小脳萎縮症・質性小脳萎縮症・CCACCACCACCA（従来の晩発（従来の晩発（従来の晩発（従来の晩発

性小脳皮質萎縮症・性小脳皮質萎縮症・性小脳皮質萎縮症・性小脳皮質萎縮症・LCCALCCALCCALCCA））））    

 症状が歩行時のふらつきやろれつのま

わりにくさをはじめ運動が上手く行えな

くなる小脳症状に限局されていることが

多く、そのため頭部画像診断（CT、MRI 等）

でも小脳のやせ（萎縮）を認めるものの、

脳幹のやせは認めません。嚥下障害が上記

のオリーブ橋小脳萎縮症（OPCA）に比べて

軽く、声帯外転麻痺も伴いにくいことから

先の OPCA より経過が良好なタイプです。 

 

(3) 線線線線条体黒質変性症、シャイ・ドレガー条体黒質変性症、シャイ・ドレガー条体黒質変性症、シャイ・ドレガー条体黒質変性症、シャイ・ドレガー

症候群症候群症候群症候群    

このタイプの方も特定疾患の申請用紙

が多系統萎縮症になっています。シャイ・

ドレガー症候群は、以前特定疾患の分類上、

脊髄小脳変性症とは別に分類されていま

したが、線条体黒質変性症ともども上記の

オリーブ橋小脳萎縮症の類縁疾患と考え

られ、２００３年より特定疾患の分類上も

オリーブ橋小脳萎縮症（OPCA）、線条体黒

質変性症、シャイ・ドレガー症候群をあわ

せて多系統萎縮症という分類に入ること

になりました。海外では、もともと OPCA

やシャイ・ドレガー症候群や線条体黒質変

性症の頻度が日本に比べて少ないため、３

つ合わせて多系統萎縮症と呼ぶことが多

かったようです。シャイ・ドレガー症候群
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では排尿障害・立ちくらみ・インポテンス、

発汗障害などの自律神経症状が中心とな

り、線条体黒質変性症ではこわばり・意識

せずに体が勝手に動いてしまう錐体外路

症状が中心となりますが、いずれも歩行時

のふらつきやろれつのまわりにくさをは

じめ運動が上手く行えなくなる小脳症状、

錐体外路症状、自律神経症状、上下肢のつ

っぱりなどの錐体路症状が多かれ少なか

れ出現し、嚥下障害、声帯外転麻痺も出現

してくることが予想されるので、その対策

は上記のオリーブ橋小脳萎縮症に準じた

ものとなります。また、線条体黒質変性症

は発症して間もないときは錐体外路症状

すなわちパーキンソン症状が中心である

ため最初はパーキンソン病と診断される

ことがよくあります。 

 

＜遺伝性のあるもの＞＜遺伝性のあるもの＞＜遺伝性のあるもの＞＜遺伝性のあるもの＞    

遺伝性のあるもの特に⑴〜⑶、⑼では、

親から子に伝わる際に発症年齢がやや若

年齢となり、症状も幾分重症になる傾向が

あります。 

 

(1) spinocerebellar ataxia type １１１１(SCA1) 

 東北地方に多く認められる遺伝性の脊

髄小脳変性症ですが、近畿地方においても

数家系がおられます。発症する年齢は成年

期ですが、かなり幅があり、歩行時のふら

つきやろれつのまわりにくさをはじめ運

動が上手く行えなくなる小脳症状、上下肢

がつっぱる錐体路症状を中心に進行すれ

ば筋萎縮（筋肉がやせること）、眼球運動

障害（眼球の上下左右方向への運動が障害

されること）など様々な症状を認めます。 

 

(2) spinocerebellar ataxia type ２２２２(SCA２２２２) 

 発症年齢は成年期が多いものの、SCA1

以上に幅があり、学童期に発症することさ

えあるタイプです。歩行時のふらつきやろ

れつのまわりにくさをはじめ運動が上手

く行えなくなる小脳症状以外に左右方向

への眼球の運動が遅くなりやすいことと、

腱反射（診察のとき先がゴムのかなづちで

膝などを叩く診察です。）が出にくくなり

やすいことが特徴とされていますが、進行

すると、筋肉の萎縮、意識せずに体が勝手

に動いてしまう不随意運動（ふずいいうん

どう）も認められることがあります。 

 

(3) MacMacMacMachadohadohadohado----Joseph Joseph Joseph Joseph 病（マシャド・ジョ病（マシャド・ジョ病（マシャド・ジョ病（マシャド・ジョ

セフ病）（セフ病）（セフ病）（セフ病）（SCA3SCA3SCA3SCA3））））    

 日本で最も頻度の高い遺伝性の脊髄小

脳変性症で、この病名は患者さんの家系の

名前からつけられています。そういった意

味では今後は SCA3 と呼ぶべきかもしれま

せんが、日本では Joseph 病という呼び方

がまだ一般的です。臨床症状は多様で、ゆ

っくりと進行する小脳症状（歩行時のふら

つきやろれつのまわりにくさをはじめ運

動が上手く行えなくなる症状）、上下肢が

つっぱる錐体路症状、錐体外路症状（パ−

キンソン症状）、眼球運動障害、顔面のピ

クピクとした動き、自律神経障害が認めら

れます。治療法としてはヒルトニン、セレ

ジスト以外に、アーテンというパ−キンソ

ン病の薬、バクタという抗菌剤がある程度

有効と言う報告があります。 

 

(4) spinocerebellar ataxia type ４４４４(SCA(SCA(SCA(SCA４４４４))))    

 スカンジナビア半島からアメリカに移

住した家系に報告されている脊髄小脳変

性症で小脳症状以外に感覚神経障害（痛み

がわかりにくいなど）を伴うのが特徴とさ

れていますが、日本ではこれまで報告があ

りません。しかしながら、最近日本の遺伝

性脊髄小脳変性症の一部がこれと同じ、も

しくは近接する遺伝子異常で発症してい

ることが分かってきました。16q-ADCAⅢ型
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と呼ばれ日本では歩行時のふらつきやろ

れつのまわりにくさをはじめ運動が上手

く行えなくなる小脳症状のみを呈するよ

うです。 

 

(5) spinocerebellar ataxia type ５５５５(SCA５５５５) 

 アメリカ 16 代大統領リンカーンのおじ

さんにあたる 2 家系に認められた脊髄小

脳変性症で、症状はほぼ小脳症状に終始し

ます。これについても日本ではこれまで報

告がありません。 

 

(6) spinocerebellar ataxia type ６６６６(SCA６６６６)    

 このタイプは、関西地方、中国地方など

で最も頻度の高い遺伝性の脊髄小脳変性

症で、症状はほぼ歩行時のふらつきやろれ

つのまわりにくさをはじめ運動が上手く

行えなくなる小脳症状に限定されますが、

軽い末梢神経障害を伴ったり、回転性のめ

まいで発症することが比較的多いとされ

ています。頭部画像診断（CT、MRI 等）で

も小脳のやせ（萎縮）を認めるものの、脳

幹のやせは認めません（図２（ｂ））。経過

が良好なタイプで、皮質性小脳萎縮症・CCA

（従来の晩発性小脳皮質萎縮症・LCCA）と

考えられていた患者さんでよくこの遺伝

子異常がみつかっています。 

    

(7) spinocerebellar ataxia type ７７７７(SCA７７７７)    

 網膜黄斑変性という視力障害を伴う脊

髄小脳変性症ですが、遺伝子診断ができた

のは最初山陰地方から報告された１家系

と東北地方の１家系などでまれなタイプ

と言えます。 

 

(8) spinocerebellar ataxia type ８８８８(SCA８８８８)    

 1999 年 4 月に報告された脊髄小脳変性

症で、18 歳から 65 歳の間に、歩行時のふ

らつきやろれつのまわりにくさをはじめ

運動が上手く行えなくなる小脳症状で発

症し、手足のつっぱりなどの錐体路症状、

のみこみにくさ（嚥下障害）も出現するよ

うです。わたしも数人の患者さんを経験し

ましたがほとんど小脳症状だけで、比較的

若く症状が出てきている印象をもってお

ります。 

 

(9) 歯歯歯歯状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症

（（（（DRPLADRPLADRPLADRPLA））））    

 海外にくらべて日本で特に多い遺伝性

の脊髄小脳変性症で、症状は発症年齢によ

り極めて多彩で、20 歳までに発症すると

ミオクローヌスと呼ばれる体の異常運動、

てんかん発作、知的障害が主体で、40 歳

以降に発症すると歩行時のふらつきやろ

れつのまわりにくさをはじめ運動が上手

く行えなくなる小脳症状、踊るような体の

異常運動、集中力の低下、物忘れが主体に

なります。さらに高齢で発症すると小脳症

状だけが出てくることもあります。 

 

(10) 遺伝遺伝遺伝遺伝性痙性対麻痺性痙性対麻痺性痙性対麻痺性痙性対麻痺    

 両下肢のつっぱり、すなわち錐体路症状

が主体となる疾患群で、錐体路症状のみに

終始する患者さんから知能障害、視力障害、

小脳症状、皮膚症状を伴う患者さんまでお

られ、かなり多様な疾患群です。このタイ

プについては現在、自治医科大学を中心に

JASPAC という原因となる遺伝子の解析研

究が進行中です。 

 

(11) フフフフリードライヒ失調症リードライヒ失調症リードライヒ失調症リードライヒ失調症    

 海外に多く、日本では全 SCD のなかの１

〜２％と考えられてます。海外のフリード

ライヒ失調症は遺伝子異常がはっきりし

つつありますが、日本のフリードライヒ失

調症は遺伝子異常がはっきりせず、海外の

ものに比べて、心電図異常や糖尿病を呈す

ることが少なく、小脳萎縮を認める患者さ

んが多いという特徴があります。日本のフ
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リードライヒ失調症の患者さんの中には

ビタミンＥの輸送蛋白の異常による場合

もあるようです。 

 

(12) その他その他その他その他    

 新たなタイプとして SCA10, 12, 13, 14, 

16, 17 と次々に遺伝子が同定され、今で

はいくらか欠番があるものの SCA28 ぐら

いまでみつかっています。今後もさらに新

たな遺伝子異常が見つかり、新しいタイプ

が見つかってくることが予想されます。 

    

２．脊髄小脳変性症の治療と日常生２．脊髄小脳変性症の治療と日常生２．脊髄小脳変性症の治療と日常生２．脊髄小脳変性症の治療と日常生

活での注意点活での注意点活での注意点活での注意点    

    

①①①① 小脳症状に対して小脳症状に対して小脳症状に対して小脳症状に対して    

現在ヒルトニン（武田薬品）とそれに近

い化合物（誘導体）セレジスト（田辺三菱

製薬）がよく用いられていますが、良く効

く患者さんとあまり効かない患者さんが

おられたり、また初めは良く効いたのに

段々効きにくくなるなどの報告があり、十

分な効果があるとはいえないのが実状で

す。今後の治療薬の研究・開発は我々の急

務でありますが、患者さんの方でしていた

だける対策としては、やはりリハビリテー

ションの効果がかなり大きいものと考え

ております。バランス訓練、書字訓練、飲

み込み（嚥下）の訓練など挙げていくとき

りがないのですが、我々が常日頃診察をし

ていて気付くのは、患者さんがよく使われ

る利き手の方が、反対側に比べて小脳症状

が軽いことです。また積極的にリハビリを

されている患者さんでは比較的小脳症状

が進みにくいと感じます。ただ、リハビリ

は外傷のない程度に、日々こつこつ続ける

ことが重要と考えられます。 

現在、小脳失調症に対するリハビリテー

ション効果の研究が厚生労働省の研究班

が中心となって進行中です。対象となる疾

患タイプ、実施可能な病院など制限があり

ますがご希望があれば、国立病院機構兵庫

中央病院神経内科、（079-563-2121）二村

直伸(ふたむらなおのぶ)までお問い合わ

せ下さい 

 

②②②② 錐体外路症状に対して錐体外路症状に対して錐体外路症状に対して錐体外路症状に対して    

抗パーキンソン病薬を比較的よく使い、

相応の効果が認められます。パーキンソン

病の薬ですのでパーキンソン病の患者さ

んに使った時ほどの効果は得られません

が、かなり有効な患者さんがいるのも事実

です。この症状に対してもパーキンソン病

に準じたリハビリが有効です。 

 

③③③③ 錐体路症状に対して錐体路症状に対して錐体路症状に対して錐体路症状に対して    

筋肉の緊張をほぐす（筋弛緩）薬を使い

ます。内服することがほとんどですが、つ

っぱっている所だけに効く訳ではないの

で、使いすぎると脱力感が出現します。ま

た、最近ではバクロフェンというお薬を脳

脊髄液内に注入する治療法が始まってき

ています。 

 

④④④④ 自律神経症状に対する治療・対策自律神経症状に対する治療・対策自律神経症状に対する治療・対策自律神経症状に対する治療・対策    

排尿障害と立ちくらみ（起立性低血圧）

に分けて考える必要があります。いずれも

内服治療薬が比較的数多くありますが、必

要に応じて排尿障害には自己導尿・膀胱内

留置カテーテル、起立性低血圧には弾性ス

トッキングを併用することがあります。起

立性低血圧は食後，排尿後，起立時に多い

のでこういうときに注意する必要があり

ます。 

 

⑤⑤⑤⑤ 嚥下障害について嚥下障害について嚥下障害について嚥下障害について    

さらさらした水分や粉末が飲み込みに

くくなることがあるので、トロメイクＳＰ

（明治乳業）、トロメリン（三和科学）、エ

ンガードセレクトⅡ（協和発酵）、つるり



9 

んこ（クリニコ）、ソフティア（ニュート

リー）、トロミパーフェクト（日清サイエ

ンス）など、とろみをつける増粘剤や嚥下

補助食品の利用が有効なことがあります。

また施設によっては、嚥下状態を評価する

レントゲン検査や嚥下のリハビリテーシ

ョンを実施することも出来ます。程度が軽

い場合はストローを使用したり、首を前に

曲げて下を向いた状態で飲み込むだけで

もかなり誤嚥を防ぐことができるようで

す。 

 

⑥発熱に対して⑥発熱に対して⑥発熱に対して⑥発熱に対して    

 脊髄小脳変性症では時に発熱をおこし

やすいことがあります．その原因として，

嚥下障害に関連した誤嚥性の気管支炎・肺

炎，排尿障害に関連した尿路感染症（膀胱

炎や腎盂（じんう）腎炎など）があり、こ

れらには消炎解熱剤（いわゆる“熱さま

し”）や抗生物質を使って治療が行われま

す． 

 また，自律神経障害による発汗障害に基

づいた発熱も夏場を中心にあり，これにつ

いては，体内に炎症があるわけではないの

で，体を冷やすことにより改善することが

多いです． 

 これらをスムーズに区別するために，毎

日 1〜2 回決まった時間に体温を測定・記

録して，いち早く熱発（ねっぱつ）に気付

くことも重要と考えます。 

 

⑦今後の治療薬，治療法の研究・開発今後の治療薬，治療法の研究・開発今後の治療薬，治療法の研究・開発今後の治療薬，治療法の研究・開発 

新薬の開発や遺伝子治療の研究も現在

様々な施設でおこなわれています。比較的

新しい治療法として磁気刺激療法があり

ます．パーキンソン病やうつ病の患者さん

では，以前より効果があるとの報告があり，

運動失調動物に対して磁気刺激療法が有

効なことも解っています．起立・歩行の安

定性に対して有効とのことです．メカニズ

ムが不明な点、効果が長続きしないこと、

進行期の患者さんにはあまり効果がない

ことなど問題点はありますが、組み合わせ

の一つとして期待できる治療法となって

います。 

 

⑧治療に関する最近の話題⑧治療に関する最近の話題⑧治療に関する最近の話題⑧治療に関する最近の話題    

最近の話題となるとどうしても専門用

語が多くなり話が難解になってしまう点

をお許しください。結論から言うと、まだ

ヒトの脊髄小脳変性症に対する新しい治

療は始まっていませんが、動物モデルでは

すでに治療が始まっており、海外では脊髄

小脳変性症の関連疾患に対する試験的治

療が始まりつつあります。以下に最近の研

究の進捗状況を記載しますが難解であれ

ば 10 段落ほど読み飛ばしていただいても

結構です。 

今後の治療薬、治療法の研究・開発では、

まず、小脳のプルキンエ細胞という重要な

細胞への遺伝子導入法が進歩しました。無

毒化し安全にしたエイズウィルス、ポリグ

ルタミンを含む異常たんぱく質を分解す

る遺伝子を使います。実験動物では症状が

改善されました。ただプルキンエ細胞は病

気の進行に伴いだんだんと無くなってき

ますので、早期の段階での、この治療は今

後かなり期待できると思います。無くなっ

てしまった細胞には導入できませんので、

早期の患者さんは将来的に治療の対象に

なるのではと思います。 

ＳＣＡ1,2,3,6,7,17、ＤＲＰＬＡ、ＨＤ

などのポリグルタミン病で異常なたんぱ

く質がミスフォールディングし（正確にお

りたたまれずに）、βシート構造という特

殊な構造をとるようになり、βシートモノ

マー、オリゴマー、不溶性アミロイド線維、

封入体という異常物質を次々と形成して

いくことがわかったので、βシート構造を

とるのをじゃま（阻害）するＱＢＰ１とい
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う物質が有効と考えられ、今後の治療への

応用が期待されます。変異遺伝子の発現抑

制ということで、方法としてはＲＮＡ干渉

という方法をとったり、ヒトにはまだ脳に

は注射はできませんが、脳に注射したモデ

ルマウスでは改善されています。ただし、

この方法では正常な遺伝子も抑制してし

まう可能性があるので安全性がまだ保障

されていません。また、脳へ運ぶ方法を確

立するのが困難です。 

次に、異常に伸びたポリグルタミンたん

ぱく質のミスフォールディング（異常構

造）を補正する研究もあります。これもシ

ョウジョウバエやマウスモデルで Hsp70

や Hsp49 などの分子シャペロンという生

体にとって良い働きをする物質の発現が

神経変性を抑制しました。また、経口投与

可能な分子シャペロンが動物モデルでの

症状を改善しました。 

他に、異常伸長したポリグルタミンたん

ぱく質の凝集（ぎょうしゅう：集まってき

て固まること）を阻害をする研究もありま

す。これは、QBP1 という物質ではショウ

ジョウバエで有効、Congo red という物質

ではハンチントン病の実験ねずみで有効

でした。トレハロースがハンチントン病の

モデル動物でポリグルタミンが引き起こ

す病態を改善したとのことです。 

ハンチントン病は脊髄小脳変性症とは

違う病気ですが、多くの遺伝性脊髄小脳変

性症と同じＣＡＧリピートとポリグルタ

ミンという物質が引き起こす疾患です。ポ

リグルタミンが引き起こすタンパク沈着

を阻止するのが考えられる治療のひとつ

の目標です。トレハロースという人口甘味

料の内服が大脳や肝臓のポリグルタミン

凝集を減らし、動物モデルの運動機能や寿

命を改善しました。トレハロースが伸張し

たポリグルタミンと結合し、不安定なポリ

グルタミンを含むタンパク質を安定させ

ます。毒性がなく、可溶性が高く（液体に

溶かしやすく）、経口摂取での有効性から

トレハロースはポリグルタミン病の有効

な治療法となりうることがわかりました。 

次に異常伸長したポリグルタミンたん

ぱく質の分解を促進する方法も進んでき

ています。ショウジョウバエ、モデルマウ

スで有効でした。また、転写活性化という

方法もハンチントン病のモデルマウスで

有効でした。 

次はミトコンドリア機能障害の改善と

いうことで、クレアチン、コエンザイムＱ

10、欧米ではハンチントン病についてこれ

らの臨床試験を実施中です。 

あと、細胞死（神経細胞が死ぬこと）抑

制についてですが、Minocycline はアメリ

カで臨床治験中ですが、安全性に問題があ

るかもしれないということです。 

他には神経栄養因子による神経細胞保

護という方法も進んでいるのですが、これ

はモデルマウスでは有効ですが、これも脳

への有効な到達法（運び方）が問題となっ

ています。 

孤発性の疾患（多系統萎縮症）について

は、あまり遺伝子が原因ではないので、今

のところ大きな進歩はないのですが、ヒト

の遺伝子全体の中から疾患に関連する遺

伝子を同定しようという研究が盛んにな

ってきています。発症機構を知る手がかり

となることが期待されています。 

まとめますと、脊髄小脳変性症は、現在

のところ、根本的な治療が無いので薬剤や

リハビリなどで進行を遅らせる必要があ

ります。一方、関連疾患で試験的治療法が

開始されつつあるので希望は持てると思

います。 

 

以上、脊髄小脳変性症（多系統萎縮症を

含めて）について簡単に述べさせていただ

きましたが、患者さんひとりひとり微妙に
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症状が異なりますので、御参考程度にして

いただければ幸いです。何か御不明な点が

ございましたら、主治医の先生と相談して

いただければ幸いです。 

 

３．多系統萎縮症（ＭＳＡ）とは３．多系統萎縮症（ＭＳＡ）とは３．多系統萎縮症（ＭＳＡ）とは３．多系統萎縮症（ＭＳＡ）とは    

特定疾患申請用の診断書が「脊髄小脳変

性症」と「多系統萎縮症」の２種類になっ

ています。２００２年までは脊髄小脳変性

症とシャイ・ドレガー症候群の２種類に分

かれていました。このためシャイ・ドレガ

ー症候群の患者さんはほとんど脊髄小脳

変性症と同じ症候をきたしているにもか

かわらず、別の疾患として行政上は扱われ

てきました。 

２００３年の更新申請、新規申請より、

新しい分類が用いられることになったた

め、すこし混乱された方もおられると聞き

ましたので、この機会にもう一度整理させ

ていただきます。多系統萎縮症に属するの

は、 

① ＯＰＣＡ（オリーブ橋小脳萎縮症） 

② 線条体黒質変性症（ＳＮＤ） 

③ シャイ・ドレガー症候群 

というタイプと診断されていた方で、ほ

とんどの方は家族歴（親戚に同じ病気の

方）がありません。中心となる症状、すな

わち 

① 小脳症状（歩行時のふらつき、しゃべ

りにくさ、字の書きにくさなど） 

② パーキンソン症状（ふるえ、無表情、

こわばりなど） 

③ 自律神経症状（立ちくらみ、排尿障害な

ど） 

に応じて病名が決まってきますが、病理学

的には（亡くなられた患者さんの脳を調べ

ると）比較的、共通点が多く、グリア細胞

の細胞質にＧＣＩという封入体（構造物）

がみられます。非遺伝性の脊髄小脳変性症

のなかでは、ＯＰＣＡが最も頻度が高いの

で、今回多くの方が書類上「脊髄小脳変性

症」から「多系統萎縮症」の用紙に変られ

たことだと思います。ただ、多系統萎縮症

も広義の脊髄小脳変性症ですので、これか

らは、ＳＣＤには「脊髄小脳変性症」と「多

系統萎縮症」の２種類の書類が存在するこ

とになります。 

もともと日本では、①ＯＰＣＡ（オリ

ーブ橋小脳萎縮症）、②線条体黒質変性

症（ＳＮＤ）、③シャイ・ドレガー症候

群の頻度が海外に比べて高いので、以前

は多系統萎縮症とひとまとめにはあま

りしませんでした。今回これらをひとま

とめにして、疾患概念を確立した背景に

は、日本で頻度が高いにもかかわらず、

遺伝性のものに比べて原因解明が遅れ

ているこのタイプの脊髄小脳変性症を

何とか日本で原因を突き止めようとい

う厚生労働省の研究班の取り組みを感

じることが出来ます。現在研究班はこれ

まで遺伝歴のないとされてきたこのタ

イプに、なんらかの遺伝子異常が関与して

いないかを調べるために、数少ない家族性

の多系統萎縮症や、パーキンソン病の家族

歴のある多系統萎縮症を探しておられま

す。また、多系統萎縮症の患者さんの情報

を国内で１箇所に集めて管理していこう

ということも考えられています。 

 

４４４４．．．．長期療養中に発生する様々な問長期療養中に発生する様々な問長期療養中に発生する様々な問長期療養中に発生する様々な問

題について題について題について題について    

脊髄小脳変性症には様々なタイプがあ

り、家族歴の有無、脳幹萎縮を伴うか否か、

症状が小脳症状だけなのか随伴症状があ

るかによって、様々なタイプに分かれます。

いずれのタイプも緩徐に進行していくこ

とが多いわけですが、このスピードも患者

さんによってかなりばらつきがあります。
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ただ、進行してくると、多くの場合様々な

医療処置が必要となってきます。順番はい

ろいろですが、経管栄養（管を使って食物

を体内に入れる方法）、気管切開（喉に穴

を開けて、口、鼻以外からも空気の通り道

を作る方法）、膀胱留置カテーテル（尿を

出しにくくなった時に尿道口（おしっこの

出口）から膀胱に入れるチューブ）などで

す。今回こういった処置の基礎知識を提供

させていただきます。なお、これらの処置

は脊髄小脳変性症の患者さんの全員に必

要となるわけではありませんので誤解の

ない様にお願いいたします。他の神経内科

疾患や老化などの変化でも必要となるこ

との多い処置ですのでご一読ください。 

経管栄養経管栄養経管栄養経管栄養には①経鼻胃管（けいびいか

ん）という鼻から胃に約５０ｃｍほど入れ

る管と、②内視鏡（胃カメラ）を使って腹

壁（おなかの表面）から直接胃に穴を開け

る胃ろうチューブ（ＰＥＧ：ペグと読みま

す）などがあります。いずれも嚥下障害で

食事あるいは薬がうまく飲み込めなくな

ったときに使います。栄養には、血管から

点滴する方法もありますが、長期的な感染

予防、適切な栄養補給を考えると、経管栄

養のほうがより安全です。以前は経鼻胃管

を利用することが多く、数週間に一回、管

を鼻から頑張って飲み込んでいただいて

いましたが、管がのみこみにくくなったり、

管に雑菌が付着して感染を引き起こしや

すくなったり、鼻からいつも管が出ていて

気持ち悪いなどの不便な点もあります。 

最近は徐々に、内視鏡（胃カメラ）を使

って腹壁から直接胃に穴を開ける胃ろう

チューブ（ＰＥＧ）が普及してきています。

通常、内視鏡室にて数十分程で作ることが

出来ます。もちろん、穴を作るときには痛

みを伴うことが多いので麻酔を使います。

管の交換は、初回はおよそ半年後、次回か

らは管の種類により１～６ヵ月後となり

ます。もちろん小手術なので、それなりの

合併症はおこりえますが、経鼻胃管の飲み

込みにくさ、気持ち悪さを解決でき、ＱＯ

Ｌ（生命の質）あげるひとつの選択肢とな

っています。 

気管切開気管切開気管切開気管切開は痰をうまく排出できなくな

ったときや、声帯外転麻痺で、呼吸困難に

なったときに行う処置です。呼吸する際の

空気の通り道をつくる延命のための有効

な手段ですが、いいことばかりではありま

せん。欠点としては、喉から肺に直接空気

が流れ込むため、塵や雑菌が気管や肺に入

ってきやすくなり、慢性の気道炎になって、

痰の量が増加します。痰を取りやすくする

処置ですが一方で痰の量が増えてしまい

ます。また、声帯という声を作り出すとこ

ろの空気の流れが変わりしゃべりにくく

なります。この発声という機能と、喉から

肺への流れ込みという問題を考えるにあ

たって気管切開にも通常の方法と簡便な

方法があります。 

通常の気管切開は手術室などの清潔な

場所でのど仏の少し下に１ｃｍ余りの穴

を作ります。この処置を行う前には通常、

挿管（そうかん）という口から気管の中に

長い管を入れることが一般的です。これは

相応の苦痛を伴う処置です。また気管切開

の終了後はチューブは約２週間で交換し、

やや太めの管なので声帯への空気の流れ

が変わって脊髄小脳変性症の患者さんで

はかなりしゃべりにくくなります。一方、

管の周りに風船をふくらませることで、喉

から肺への流れ込みを防ぐことができま

す。流れ込みが防げればゼリー、ヨーグル

トのようなものを試しに口から食べてみ

ることも可能かもしれません。従って、こ

のタイプの気管切開は、しゃべることが出

来なくなった、喉から肺への流れ込みが多

い患者さんに有効です。 
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簡便な方法は、商品名でミニトラックや

トラヘルパーといわれる方法です。通常病

室で施行され、穴も５ｍｍ程度でやはり数

週間ごとに交換します。穴が小さいので呼

吸は喉の穴と鼻や口からの通常ルートを

併用することになります。声帯への空気の

流れも比較的保たれるので、もともとの発

語能力が保たれたり、少し悪くなる程度で

済むことが多いです。一方、このタイプの

細い管では喉から肺への流れ込みを防ぐ

ことが出来ず、かなり、嚥下能力が保たれ

た方でないと経口摂取は少しリスクを伴

います。従ってこちらは、比較的発語能力

が保たれていて、喉から肺への流れ込みが

少ない方に有効です。先日、声帯外転麻痺

のために、夜間のいびきと睡眠時無呼吸

（眠っている間に呼吸が暫く止まる現象）

と日中の過眠（ねむりすぎ）をきたした（居

眠りがひどくなった）方に、このタイプの

気管切開をしたところ、いびきも無呼吸も

日中の過眠も解決し、何とか会話もでき、

ゼリーを食べられている成功例を経験し

ました。声帯外転麻痺の治療に有効と考え

ます。病期の進行により、通常の気管切開

を再施行しなければならないこともあり

えますが、新しい選択肢となりえる方法と

考え紹介しました。 

膀胱留置カテーテル膀胱留置カテーテル膀胱留置カテーテル膀胱留置カテーテルは、神経因性膀胱に

よる排尿障害で尿を膀胱から排出するこ

とが出来なくなったときに膀胱から外部

に尿を出すための管です。膀胱炎などの感

染症予防の観点からは、間欠的導尿（かん

けつてきどうにょう）という一日数回、清

潔な管を膀胱に入れる方が望ましいよう

ですが、これをするには患者さんがかなり

細かい操作が出来るか、介助者の多大な協

力が必要です。従って、どちらかといえば

膀胱留置カテーテルがよく用いられます。

管は数週間に１度の交換をしますが、途中

で詰まってしまうと、その都度交換しなく

てはなりません。脊髄小脳変性症の患者さ

んでは特に管が閉塞しやすい傾向があり

ますが、閉塞を予防するには、患者さんと

しては、可能な範囲で尿量を多くし、可能

な限り尿が管や膀胱の中でよどまないよ

うにすることです。それでもつまるときは

膀胱洗浄という管と膀胱を洗う処置を定

期的にするか、挿入する管を太くするかで

すが、泌尿器科の先生によれば、管をあま

り太くするのはよくないそうです。以前は

膀胱炎に対してよく膀胱洗浄をしたので

すが、最近は感染予防という観点では膀胱

洗浄をほとんどしなくなりました。しかし

ながら、脊髄小脳変性症患者さんの膀胱留

置カテーテルのつまり易さを考えると閉

塞予防目的の洗浄が必要かと思われます。 

以上簡単に長期療養に伴い生じうる問

題点に対してご紹介させていただきまし

た。こういった知識をもとに、主治医の先

生から詳しいお話を聞かれることを望み

ます。 

 

 


