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ロシュ社はリスジプラムの脊髄性筋萎縮症（SMA）に対するピボタル試験である 

FIREFISHおよび SUNFISH試験の成績を米国神経学会にて発表 

 
 FIREFISH試験の用量設定パートにおいて、1型 SMA の乳児は生存し続け、主要マイルスト

ンを疾患の自然経過で予期される程度を上回って達成 
 SUNFISH試験の用量設定パートで得られた新規データから、2型および 3型 SMA に対してリ

スジプラムが有望な治療薬候補となることが示唆される 
 臨床試験からの脱落につながる薬剤関連の安全性の所見は確認されず 

 
ロシュ社は 5月 7日、ピボタル試験である FIREFISH試験の用量設定パート（パート１）の成績を発表

し、リスジプラムによる 1年間の治療を受けた 1型 SMAの乳児において、主要な運動マイルストンを達成しま
した。また、本試験の検証パート（パート 2）で選択された用量を投与した乳児（17名）のうち 7名
（41.2%）が、BSID-III（Bayley Scales of Infant and Toddler Development – Third 
Edition）の粗大運動スケールによる評価で、少なくとも 5秒間支えなしで座位を取ることができました。さら
に、HINE-2（Hammersmith Infant Neurological Examination Module 2）の評価で、11名
（64.7%）が補助の有無に関わらず座位を取ることができるようになり、9名（52.9%）が 12 カ月間の投
与により首がすわるようになりました。同様に 1名（5.9％）は、12 カ月以内に立位のマイルストン（体重を
支えられる）を達成することができました。 
 
これらの成績は、ペンシルベニア州のフィラデルフィアで 5月 4日から 10日に開催された第 71回米国神経

学会（AAN）で発表されました。ロシュ社は、SMA財団および PTCセラピューティクス社の協力のもと、経口
の SMN2 スプライシング修飾剤であるリスジプラムの臨床試験を実施しています。 

 
リスジプラムについて 
リスジプラムは、中枢神経系および全身の SMN タンパク量を増加させるように創製された、経口投与が可能

な臨床開発中の薬剤です。運動神経および筋肉機能をよりよくサポートするために、SMN2遺伝子から機能
性の SMN タンパクの産生が増加するように設計されています。2018年 12月には欧州医薬品庁（EMA）
より、脊髄性筋萎縮症の治療薬として PRIME（PRIority MEdicines）指定を受けています。欧州、米国
およびスイスではオーファンドラッグ指定を受け、また米国食品医薬品局（FDA）よりファストトラック指定を受け
ています。日本では 2019年 3月に希少疾病用医薬品指定を受けています。 
 
脊髄性筋萎縮症について 
脊髄性筋萎縮症は、遺伝性の神経筋疾患であり、脊髄の運動神経細胞の変性によって筋萎縮や筋力低

下を示します 1)。乳幼児では最も頻度の高い致死的な遺伝性疾患です 2)。乳児期から小児期に発症する脊
髄性筋萎縮症の患者数は 10万人あたり 1～2人です 3)。脊髄性筋萎縮症の原因遺伝子は SMN遺伝
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子で、SMN1遺伝子の機能不全に加え、SMN2遺伝子のみでは十分量の機能性の SMN タンパクが産生さ
れないため発症する疾患です 4)。 
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