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神経難病新聞

 

難病医療等嘱託医  足立 克仁 

１． はじめに 

遺伝子治療については、核酸医薬治療からベクターを用い

た遺伝子治療まで様々である。今回は神経難病と核酸医薬治

療について取り上げる。 

数年前に脊髄性筋萎縮症（SMA）を対象としたアンチセン

ス核酸医薬のスピンラザ（ヌシネルセン）が登場した。すな

わち、米国の神経学会で SMAの Werdnig-Hoffmann病の患者

さんがスピンラザにより、立って歩くことが出来るようにな

ったとのことが示された。 

また Duchenne型筋ジストロフィーのアンチセンス核酸医

薬のビルテプソ（ビルトラルセン）が市販されるに至った。

この治療効果については、症状の改善や進行を遅らせること

が可能であり、今後重篤な疾患が軽症化する時代を待ち望む

ところである。ここでは研究進歩が目覚ましい核酸医薬につ

いて述べる。 

２． 分類＊ 

アンチセンス核酸をはじめとする核酸医薬は、従来の低分

子医薬や抗体医薬が標的とできない分子（核酸）を治療の標

的とするため、これまで治療困難であった希少疾患や難治性

疾患に対する新規治療薬として期待されている。これまでの

ところアンチセンス法の開発が一歩先をすすんでおり、今後

も新しい医薬として市販される。 

３． 開発の現状＊ 脳神経内科疾患では下記が開発されよ

うとしている。 

４．治療の各論 

１）脊髄性筋萎縮症＊：2016年に本症に対するアンチセンス

医薬であるスピンラザが FDAに承認された。責任遺伝子であ

る SMN1遺伝子と、修飾遺伝子として SMN2遺伝子が存在し、

これはスプライシング過程で、大半はエクソン７をスキップ

する。このスピンラザは SMN2遺伝子におけるエクソン７の

スキップ抑制を目指している。

 

＊大原正裕、他：核酸医薬総論とヘテロ２本鎖核酸．神経内科 2018;     
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２）Duchenne型筋ジストロフィー＊＊：原因遺伝子は X染色

体（Xp21.2）に位置し、完全長のジストロフィン蛋白質は

79個のエクソンで構成される。 

本症に対する治療戦略で一番期待されているのが、25塩

基程度の核酸医薬であるアンチセンス核酸を用いたエクソ

ン・スキップ治療である。                  

[エクソン 51スキップ治療薬の開発]（一口メモ参照）  

Duchenne型の 13%程度が治療対象になりうる。米国が開

発を進めているモルフォリノ・アンチセンス核酸（エテプ

リセン）である。                 

[エクソン 53スキップ治療薬の開発]（一口メモ参照）  

 国産初のアンチセンス核酸で、エクソン 51に次いで対

象者の数が多い（ビルトラルセン）。 

＊＊青木吉嗣、他：Duchenne型筋ジストロフィーのエクソン・ス

キップ治療法．神経内科 2018;89:525-530 

[エクソン 45スキップ治療薬の開発]（一口メモ参照）  

複数のエクソンを欠失した本症も対象となりうることか

ら、現在開発中である。 

 

 

 

 

 

 

５．実際の治療 

現在、国立病院機構病院では、Duchenne型筋ジストロフ

ィー症例において、核酸医薬である国産初のアンチセンス

核酸を用いたエクソン 53スキップ治療薬（ビルトラルセ

ン）が使用されている。 

Duchenne型筋ジストロフィー全ての症例に適応されるの

ではないが（一口メモ）、これまで夢の治療であった疾患

修飾療法であり、患者・家族から、また本症に携わってい

る医療関係者からの期待は大きい。

 

永田哲也：エクソン・スキップ治療の臨床試験の現状について．

Remudy通信，第 11号 2014年 6月 

６．おわりに 

わが国では、Duchenne型筋ジストロフィーを対象とした

核酸医薬品開発で得られたノウハウと治験実施基盤によ

り、脊髄性筋萎縮症に対するスピンラザ TM（ヌシネルセ

ン）が開発されたほか、筋強直性ジストロフィーなどの遺

伝性筋疾患のみならず、家族性筋萎縮性側索硬化症などの

遺伝性神経変性疾患にも応用されつつある。 

 

 

祝 ２０周年 

6 月 16 日、難病患者

団体である「とくしま

難病支援ネットワー

ク」が２０周年を迎

え、記念総会が開かれ

ました。 

国会議員、知事（代

理）、県議会議長も参

加し、関係者と連携し

た難病対策の推進を確

認しました。 

遺伝子治療のイメージ 

子どもの頃、遺伝子技術が「優れた人」を生み
出す技術として描かれたアニメを見て、「夢の技
術」であると同時に「怖い技術」というイメージ
が植え付けられていました。 

今回の記事で、遺伝子治療の状況や患者・家族
の希望となっていることを知り、そのイメージも
変わりました。社会が求めている技術には資金も
人も集まります。正しい情報を知ること、伝える
ことの大切さを感じました。 

<健康寿命推進課 がん・疾病対策担当 係長 T.T> 
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