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A.研究目的

ジストニアの病態に関しては、不明な点が多い。

症状の多様性

浸透率の変化により家族歴が明らかでないこと

が多い、特徴的な画像診断はなく、また正確な

Phenomenology

を難しくしている原因である。近年の遺伝子解析

技術の発展により、遺伝子異常に基づくジストニ

ア研究が進み、

らかとなっている。しかし、それだけでは病態全

てを説明できず、さらなく解明のためにはジスト

ニア遺伝子解析を中心に研究を推し進める必要

がある。 

 

B.研究方法

患者に対する説明と同意の取得法、サンプル採取

のプロトコール・患者の個人情報保護は、徳島大

ジストニアの病態を明らかにするために、臨床遺伝学的研究を行った。学会、ホームページで不随意

運動の症例に関してのコンサルテーションを幅広く呼び掛け、寄せらせた症例の臨床情報、ビデオフ

ァイルを検討し、

ア遺伝子のシークエンス解析を行った。

常が見出された。遺伝子異常と臨床表現型は一致しており、

はポイントを押さえたビデオ記録が重要である。さらに、遺伝性ジストニアでは、表現型の多様性、

浸透率の変化により家族歴は明らかでないことは珍しくないことが再確認された。家族歴があっても

既知のジストニア遺伝子に変異はない家系もあり、さらなるジストニア遺伝子が

heterogeneity
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経・筋疾患における遺伝子解析

その申請に従って行われ、承認済みのサンプルの

み用いる。ヘルシンキ宣言に従い患者の書面によ

る同意を得られた場合のみ実施

施設で承認された同意書も必要に応じて取得し

た。

 

C.研究結果

 

12ポイント程度）

ジストニアの病態を明らかにするために、臨床遺伝学的研究を行った。学会、ホームページで不随意

運動の症例に関してのコンサルテーションを幅広く呼び掛け、寄せらせた症例の臨床情報、ビデオフ

からの評価を行った。さらに表現型から推測される既知のジストニ

症例のうち 18

常が見出された。遺伝子異常と臨床表現型は一致しており、

はポイントを押さえたビデオ記録が重要である。さらに、遺伝性ジストニアでは、表現型の多様性、

浸透率の変化により家族歴は明らかでないことは珍しくないことが再確認された。家族歴があっても

既知のジストニア遺伝子に変異はない家系もあり、さらなるジストニア遺伝子が

）していることが明らかになった。 

厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策

調査研究班 (分担

Japan Dystonia Consortium の構築

誠兒 1) 野寺 裕之
 龍馬 2) 後藤

 

神経内科 

学病院臨床研究倫理審査委員会において審議さ

れ承認されている（平成

学病院臨床研究倫理審査委員会において審議さ

れ承認されている（平成

経・筋疾患における遺伝子解析

その申請に従って行われ、承認済みのサンプルの

み用いる。ヘルシンキ宣言に従い患者の書面によ

る同意を得られた場合のみ実施

施設で承認された同意書も必要に応じて取得し

。 

研究結果 

ポイント程度）400字程度

ジストニアの病態を明らかにするために、臨床遺伝学的研究を行った。学会、ホームページで不随意

運動の症例に関してのコンサルテーションを幅広く呼び掛け、寄せらせた症例の臨床情報、ビデオフ

からの評価を行った。さらに表現型から推測される既知のジストニ

18症例（29.5%)

常が見出された。遺伝子異常と臨床表現型は一致しており、 Phenomenology

はポイントを押さえたビデオ記録が重要である。さらに、遺伝性ジストニアでは、表現型の多様性、

浸透率の変化により家族歴は明らかでないことは珍しくないことが再確認された。家族歴があっても

既知のジストニア遺伝子に変異はない家系もあり、さらなるジストニア遺伝子が

厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担)研究報告書

の構築 

裕之 1) 宮崎
後藤 惠 2)

学病院臨床研究倫理審査委員会において審議さ

れ承認されている（平成 23

学病院臨床研究倫理審査委員会において審議さ

れ承認されている（平成 23

経・筋疾患における遺伝子解析

その申請に従って行われ、承認済みのサンプルの

み用いる。ヘルシンキ宣言に従い患者の書面によ

る同意を得られた場合のみ実施

施設で承認された同意書も必要に応じて取得し

字程度 

ジストニアの病態を明らかにするために、臨床遺伝学的研究を行った。学会、ホームページで不随意

運動の症例に関してのコンサルテーションを幅広く呼び掛け、寄せらせた症例の臨床情報、ビデオフ

からの評価を行った。さらに表現型から推測される既知のジストニ

29.5%)においてジストニア遺伝子異

Phenomenology

はポイントを押さえたビデオ記録が重要である。さらに、遺伝性ジストニアでは、表現型の多様性、

浸透率の変化により家族歴は明らかでないことは珍しくないことが再確認された。家族歴があっても

既知のジストニア遺伝子に変異はない家系もあり、さらなるジストニア遺伝子が

 

研究報告書 

宮崎 由道 1) 宮城
2) 松本 真一

学病院臨床研究倫理審査委員会において審議さ

23年 7月 12

学病院臨床研究倫理審査委員会において審議さ

23年 7月 12

経・筋疾患における遺伝子解析 」）。本研究では

その申請に従って行われ、承認済みのサンプルの

み用いる。ヘルシンキ宣言に従い患者の書面によ

る同意を得られた場合のみ実施する。また、参加

施設で承認された同意書も必要に応じて取得し

ジストニアの病態を明らかにするために、臨床遺伝学的研究を行った。学会、ホームページで不随意

運動の症例に関してのコンサルテーションを幅広く呼び掛け、寄せらせた症例の臨床情報、ビデオフ

からの評価を行った。さらに表現型から推測される既知のジストニ

においてジストニア遺伝子異

Phenomenology の正確な判断のために

はポイントを押さえたビデオ記録が重要である。さらに、遺伝性ジストニアでは、表現型の多様性、

浸透率の変化により家族歴は明らかでないことは珍しくないことが再確認された。家族歴があっても

既知のジストニア遺伝子に変異はない家系もあり、さらなるジストニア遺伝子が存在

宮城 愛
真一 3) 坂本

学病院臨床研究倫理審査委員会において審議さ

12日付け、「神

学病院臨床研究倫理審査委員会において審議さ

12日付け、「神

」）。本研究では

その申請に従って行われ、承認済みのサンプルの

み用いる。ヘルシンキ宣言に従い患者の書面によ

する。また、参加

施設で承認された同意書も必要に応じて取得し

ジストニアの病態を明らかにするために、臨床遺伝学的研究を行った。学会、ホームページで不随意

運動の症例に関してのコンサルテーションを幅広く呼び掛け、寄せらせた症例の臨床情報、ビデオフ

からの評価を行った。さらに表現型から推測される既知のジストニ

においてジストニア遺伝子異

の正確な判断のために

はポイントを押さえたビデオ記録が重要である。さらに、遺伝性ジストニアでは、表現型の多様性、

浸透率の変化により家族歴は明らかでないことは珍しくないことが再確認された。家族歴があっても

存在(genetic 

 

坂本 

け、「神 

日付け、「神

その申請に従って行われ、承認済みのサンプルの

み用いる。ヘルシンキ宣言に従い患者の書面によ

する。また、参加

 

(genetic 

 



61症例のうち

ア遺伝子異常が見出された。遺伝子異常と臨床表

現型は一致しており、

例において変異
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認めた。孤発例と思われた全身性ジストニアにお

いて、GCH1

同胞 3名にも同変異を認めたが、発症してはいな

かった。 

 

さらに軽度の精神発育遅滞を伴う全身性ジスト

ニア症例において、既知のジストニア遺伝子には

変異は認められなかった。両親、患者を対象に

exome解析（

ェネティックスに関する遺伝子において、

novoの frameshift

の影響として、既知のジストニア遺伝子を含め、

数多くの遺伝子発現調整に影響が出ると思われ

る。現在、モデルマウスを作製し、

解析を行っている。また、他の原因不明の全身性

ジストニアにおいて、同遺伝子に遺伝子異常がな

いかをスクリーニングしている。
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