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研究成果の概要（和文）：脊髄空洞症は、キアリ奇形などの後頭蓋窩や脊椎の奇形を合併する症例も多いことか
ら、その発症には何らかの遺伝素因が関与する可能性が推定される。そこで、本邦における家族性脊髄空洞症の
頻度および臨床的特徴を明らかにするために、全国の神経内科、脳神経外科、整形外科、小児科を標榜する病院
（各学会認定教育施設）4,158施設を対象に疫学調査を実施した。その結果、2,791施設(回収率67.1%)より回答
を得た。家族性脊髄空洞症の診療経験ありとの返事があった施設を対象に二次調査を行ったところ、5家系が家
族性脊髄空洞症に該当した。その結果を踏まえて本症の素因遺伝子解析を進捗させた。

研究成果の概要（英文）：Since syringomyelia is often associated with posterior fossa and spinal 
deformities such as Chiari malformation, it is estimated that some genetic factors may be involved 
in its onset. Therefore, in order to clarify the frequency and clinical features of familial 
syringomyelia in Japan, we targeted 4,158 departments advocating neurology, neurosurgery, 
orthopedics, and pediatrics nationwide. An epidemiological survey was conducted. As a result, 
responses were received from 2,791 facilities (recovery rate: 67.1%). A secondary survey was 
conducted at a facility that responded that they had experience of treating familial syringomyelia, 
and five families were found to have familial syringomyelia. Based on the results, we proceeded with
 the gene analysis　study of this disease.

研究分野： 神経内科学、神経遺伝学

キーワード： 遺伝子　ゲノム　神経疾患
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研究成果の学術的意義や社会的意義
本邦における家族性脊髄空洞症の存在を明らかにし、その結果を踏まえて素因遺伝子解析研究を進捗させた。脊
髄空洞症の発症原因は未解明であり、手術療法は確立されているものの、疼痛を中心とした感覚障害が後遺症と
して残存する症例も多く、病態解明とともに治療法開発が期待されている。家族内発症例があることから遺伝要
因が関与していることは明らかであるが、世界的に見てもまだ素因遺伝子は見出されていない。素因遺伝子を見
出すことができればその遺伝子が新規治療法開発の契機となることが予想される。まだ結論はでていないが、生
体試料収集は継続しており、近い将来における病態解明や治療法開発研究の進展が期待される。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属されます。



様 式 Ｃ－１９、Ｆ－１９－１、Ｚ－１９（共通） 
１．研究開始当初の背景 
 
脊髄空洞症は脊髄内部に脳脊髄液が貯留した空洞を形成することで感覚障害や疼痛を呈する疾
患で、キアリ奇形、脊髄損傷、脊髄感染症、腫瘍などと関連して生じることが多い。本邦での有
病率は人口 10 万人あたり 1.94 人程度であろうと推定されている。症例報告や疫学調査の結果
に加えて、キアリ奇形などの後頭蓋窩や脊椎の奇形を合併する症例も多いことから、脊髄空洞症
の発症には何らかの遺伝素因が関与する可能性が推定されているが、その病態機序は不明であ
る。 
 
 
２．研究の目的 
 
脊髄空洞症の家族発症例を全国調査し、その結果を踏まえて本症の素因遺伝子を解明する。 
 
 
３．研究の方法 
 
家族性脊髄空洞症の全国疫学調査を実施する。同時に生体試料を収集し SureSelect Human All 
Exon v6 (Agilent)を用いて素因遺伝子を同定する。 
 
 
４．研究成果 
 
1) 全国の神経内科、脳神経外科、整形外科、小児科を標榜する病院（各学会認定教育施設）4,158
施設を対象に疫学調査を実施した。その結果、2,791 施設(回収率 67.1%)より回答を得た。家族
性脊髄空洞症の診療経験ありとの返事があった施設を対象に二次調査を行ったところ、5家系が
家族性脊髄空洞症に該当した。 
 
 
2) 新たに見出した家系例 １組（図）、トリオ ２組、母子 ３組を対象に素因遺伝子解析を進
捗させた。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
3) 家系例については、表現型は異なるものの母も罹患者である可能性も考慮し、母を患者とし
た場合としなかった場合の両パターンでフィルタリングを行ったが、明瞭な原因遺伝子変化は
見出されていない。 
 
4) CNV については，XHMM (eXome Hidden Markov Model, エクソーム隠れマルコフモデル) によ
る解析を行ったが、現時点で明瞭な結果は得られていない。 



 
5) 既知の神経疾患および代謝性疾患や骨系統疾患の責任遺伝子を特に候補遺伝子として注意を
払いつつ，SureSelect Human All Exon v6 (Agilent) でカバーされる全ての遺伝子について検
討しているが、現時点で明瞭な結果は得られていない。 
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