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なる症状（小脳症状）以外に、上下肢

のつっぱり（錐体路症状）、こわばり・

意識せずに体が勝手に動いてしまった

り（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（自律

神経症状）、飲み込みにくさ（嚥下障害）

を伴いやすいこと。 

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。 

が挙げられます。 

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

とがありますので、この点については

主治医の先生とよく相談されることを

お勧めします。 

 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． 

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病

が最も多く，非遺伝性の脊髄小脳変性



症の中では，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

小脳変性症の大部分については病気の

原因となる遺伝子が同定され，特に常

染色体優性遺伝性（親から子に伝わる）

脊髄小脳変性症については，病因遺伝

子内のタンパクへの翻訳領域に存在す

るCAGリピートの異常伸長によると考

えられています。(但し SCA8 では CTG

リピートの異常伸長、SCA10 では 5 塩

基リピートの異常伸長です。) CAGリ

ピートはグルタミンをコードしており、

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

序は今のところはっきりとは解ってい

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

が一部のタイプでは神経細胞の周囲に

存在するグリア細胞の細胞質内に封入

体が存在することが解ってきました。  

では、以下に最近よく用いられてい

る分類とそれぞれの特徴を簡単に述べ

ます。いろんなタイプに共通してみら

れる上記の症状、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、嚥下障害については最後にまと

めて治療・対策を述べました。 

 

＜遺伝性のないもの＞ 

⑴オリーブ橋小脳萎縮症・OPCA 

 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変わったことと思

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

年期以降に上記の小脳症状を中心に発

症し、経過とともに上記の錐体外路症

状、自律神経症状、錐体路症状が重な

ってきます。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

最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。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

どい時は、夜間の突然死の原因にもな

ります。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（ミニトラ

ック・トラヘルパー）、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。 

 

⑵皮質性小脳萎縮症・CCA（従来の晩発

性小脳皮質萎縮症・LCCA） 

 症状が上記の③の中で小脳症状に限

局されているもので、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OPCA

に比べて軽く、声帯外転麻痺も伴いに

くいことから OPCA より経過が良好な

タイプです。 

 

⑶オリーブ橋小脳萎縮症・OPCAの類縁

疾患（線条体黒質変性症、シャイ・ド

レガー症候群など） 



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変わったことと思

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 OPCA

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

性症の頻度が少ないため、３つ合わせ

て多系統萎縮症と呼んでいました。シ

ャイ・ドレガー症候群では自律神経症

状が中心となり、線条体黒質変性症で

は錐体外路症状が中心となりますが、

いずれも小脳症状、錐体外路症状、自

律神経症状、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 OPCA に準じたものとなり

ます。 

 

＜遺伝性のあるもの＞ 

遺伝性のあるもの特に⑴～⑸、⑺～

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。 

 

⑴ spinocerebellar ataxia type 

1(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。発症年齢

は成年期ですが、かなり幅があり、小

脳症状、錐体路症状を中心に進行すれ

ば筋萎縮、眼球運動障害など様々な症

状を認めます。 

 

⑵spinocerebellar ataxia type ２

(SCA２) 

 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。小脳症状

以外に眼球の運動が遅くなりやすいの

と、腱反射が出にくくなりやすいのが

特徴とされていますが、進行すると錐

体路症状、筋萎縮、意識せずに体が勝

手に動いてしまう不随意運動も認めら

れることがあります。 

 

⑶Machado-Joseph 病（SCA3） 

 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、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、自律神経障

害が認められます。治療法としては、

ヒルトニン以外に、アーテンというパ

ーキンソン病の薬、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。 



⑷spinocerebellar ataxia type ４

(SCA４) 

 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。 

 

⑸spinocerebellar ataxia type ５

(SCA５) 

 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。 

 

⑹spinocerebellar ataxia type ６

(SCA６) 

 このタイプは、関西地方、中国地方

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。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

た患者様でよくこの遺伝子異常がみつ

かっておられます。 

 

⑺spinocerebellar ataxia type ７

(SCA７) 

 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、はっきりと遺

伝子診断ができたのは山陰地方から報

告された１家系と東北地方の１家系ぐ

らいで極めてまれなタイプと言えます。 

 

⑻spinocerebellar ataxia type ８

(SCA８) 

 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、ろれ

つのまわりにくさ、不安定歩行等の小

脳症状で発症し、錐体路症状、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。 

 

⑼歯状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症

（DRPLA） 

 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。 

 

⑽遺伝性痙性対麻痺 



 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様から知能障害、

視力障害、小脳症状、皮膚症状を伴う

患者様までおられ、かなり多様な疾患

群です。 

 

⑾フリードライヒ失調症 

 海外に多く、日本では極めて稀な脊

髄小脳変性症で、全SCDのなかの１～

２％と考えられております。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様が多いという

特徴があります。 

 

⑿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

SCA25 ぐらいまでみつかってます。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。 

 

治療及び対策としては 

① 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こ

とも分かっています。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。 

② 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。 

③ 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。 

④ 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。 

⑤ 嚥下障害について 
さらさらした水分が飲み込めなくな

りますのでトロメイク、トロメリン、

エンガードなどの嚥下補助食品を利用

したり、施設によっては嚥下のリハビ

リを利用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 

 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

路感染症があり、これらには消炎解熱

剤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

に基づいた熱発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 

新薬の開発や遺伝子治療の可能性も

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

なってます。 

 

以上、脊髄小脳変性症について簡単

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、またお問い合わせいただ

ければ幸いです。 

 

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

類に分かれたことに気づかれた方も多

いと思います。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種類に分かれてました。このため

シャイ・ドレガー症候群の患者様はほ

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友の会には「脊髄小脳変性症」

と「多系統萎縮症」の２種類の書類の

方が属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

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集めてお

られます。また、多系統萎縮症の患者

さんのデータを国内で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。 

 

 

長期療養中に発生する 

様々な問題について 

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。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、気管切開、

膀胱留置カテーテルなどです。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。 

 

経管栄養には①経鼻胃管という鼻

から胃に約５０ｃｍほど入れる管と、

②内視鏡（胃カメラ）を使って腹壁か

ら直接胃に穴を開ける胃ろうチューブ

（ＰＥＧ）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

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

きてます。通常内視鏡室で数十分で作

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、慢性の気管支炎になって、

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。気管切開チューブは

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。 

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

たれてたり、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。   

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、

その時々で交換しなくてはなりません。

ＳＣＤ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。 

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と日中の過眠

をきたした方に、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。 

 

 

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。 

次頁に「脊髄小脳変性症の分類」を

表にしました。また今後会報で取り上

げて欲しい問題点などありましたら、

ご連絡いただければ幸いです。 

 

 

 


