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A:研究目的 

本研究の目的は、発作性運動誘発性舞踏アテトーゼ(PKD)の診断基準及び、重症度分類を確立

することである。2009 年、申請者は厚生労働省科研の代表となり、PKD の疫学調査、及び発症メ

カニズムの解明に取り組んだ。中国から PKD の原因遺伝子は PRRT であることが報告された(Chen 

et al, 2011)。その後、PKD は良性家族性乳児けいれんとアレル病であること(Ono et al, 2012)

が報告され、一方では PRRT 遺伝子の変異が熱性けいれんや、片側麻痺性片頭痛の症例でも同定

された。これらのことから PRRT2 遺伝子は、他の発作性の神経疾患でも大きな関与を及ぼしてい

ることが示唆され、てんかん学の分野では極めて大きな発見であると 2年連続して Nature 

Review Neurology でコメントされるに至った。現況で、私達は前回の疫学調査を発展させ、PKD

の合併症の有無を中心とした臨床データを詳細に収集し、診断基準への一里塚を得ることが極め

て重要であると考え、本計画を実施した。将来的には協力可能な範囲で患者の血液検体を用いて、

PRRT2 遺伝子だけではなく全エキソーム解析による遺伝解析を実施し、その結果を用いた診断や

重症度分類を作成したいとの計画も立てた。なお臨床症状の典型像をイラストに示した。急に走

り出した小学生が上肢の不随意運動のためにへたり込んでしまう。この際、意識消失は伴わない。
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Ｄ：考察  

一般に PKD は稀な神経疾患、と称される。しかし、調査を行った医師の経験した症例数は 2012

人に及ぶ。質問形式や回答の方法に臨床医個々の記憶が関与し若干の数字の幅はあるものの、け

っして「極めて」まれな病態ではないといえる。一方で、実際に把握できた現在治療中の患者の

実数は 426 名である。 

本研究で注目した 147 名の合併症の中では、全合併症のうち乳児の一過性のけいれん、てんか

ん、が計４５％であった。従来より PKD は良性家族性乳児性けいれん(BFIC)との合併が知られて

おり、興味深いことにPKDの原因遺伝子PRRT2はBFIC単独の原因であることも報告されている。

本研究では BFIC をあくまで PKD の合併症として把握しているが単独での疫学調査も望まれると

考えるゆえである。てんかんに関しては本来は詳細な臨床症状を検討すべきであったが時間の関

係で、一括りにてんかん、と分類した。調査票自体の内訳は、全身性強直性けいれん、小児てん

かん、良性後頭葉てんかん、局在関連てんかん、等である。いずれも９割以上の症例でカルバマ

ゼピンが使用され、５名がフェニトインで治療されていた。PRRT2 遺伝子変異がこれらの多様な

原因となっている可能性を示唆するものである。精神遅滞の程度は今回の調査では不明である。

双極性障害やうつ病などの気分障害を合併している症例もあった。臨床医の個別評価の中で、PKD

の父とその長男が PKD 特有の診断のアテトーゼ様の発作のために周囲から偏見(Stigma)を受け

ている、とのコメントがあった。臨床精神科医である研究代表者である私は改めて医療における

偏見が残存することを痛感した次第である 

 

E：結論 

国内の日本神経学会、日本小児神経学会の会員の先生方が現在、治療中の PKD 患者さんの合計

は 425 名である。その中で小児けいれんやてんかん、精神発達遅滞等の合併症を有する患者さん

は 147 名である。PKD は単に発作のコントロールだけではなく合併症の治療に留意する必要があ

る。なお、本研究は、平成 26 年度厚生労働科学研究委託業務、難治性疾患等実用化研究事業、

「発作性運動誘発性舞踏アテトーゼ(PKD)の発症メカニズムの解明及び新規治療薬の開発に関す

る研究」（26310301）と関連している。 
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F：健康危険情報 

なし。 
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G：研究発表  

この項目は、本報告書 P14 からまとめて記載している。 

 

H.：知的財産権の出願・登録状況（予定を含む。） 

1. 特許得取得 

なし 

2. 実用新案登録 

なし 

3. その他 

なし 
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