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【診断⽀援】
Asidanの診断⽀援を⾏い、新しい3家系を発⾒した。
うち1家系でanticipationを認めた。

【治療⽀援】
⼩脳失調や痙性対⿇痺を呈する重要な鑑別疾患の⼀つである副腎⽩質ジ
ストロフィーに対する造⾎幹細胞移植の体制を整え、1例に造⾎幹細胞
移植を実施した。
移植1年後に慢性GVHDと考えられる慢性気管⽀炎を発症したがステロイ
ド内服により軽快した。現在、1例が⾻髄移植の待機中である。

【⽣体試料収集】
J-CAT、JASPACに積極的にSCA／HSP患者を登録し、必要に応じて全エキ
ソーム解析等を⾏った。

脊髄⼩脳変性症の診断・治療⽀援における
当科の取り組み


