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図1 新しい
SCA34家系

【目的】

①特徴的な臨床徴候と画像所見を呈するとされているSCA３４につ
いて、疾患頻度、診断基準と重症度を再検証すること。

②成果を用いて診断支援を進めること。

【成果】

1. 2019年度新しい家系を見出した(図１A）。この家系は新しい変異を有
していた（図１B～D）。.

2. 皮膚症状を伴う家系であり、注意することで診断の補助になることが
分かった(図１E、F)。

3. 特徴敵的な画像所見は、この家系においても確認でき、これまでの
診断基準が妥当であることを追認した。 2019.12.10
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