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A.研究目的 

 PKANの診断指針と疫学調査を平成 23年度に

行ったため，今回 NBIAの診断指針と療養マニュ

アルの作成を行う事となった．前回と Hugoの

NBIA番号が異なり，訂正後診断指針作成を行い，

ひきつづいて療養マニュアルを作成する事が研

究目的である． 

 

B.研究方法 

 前回NBIA関連疾患について疫学調査を行って

いるため，今回は診断指針および療養マニュアル

を作成することとした．このため，新たな疫学調

査のための倫理審査は必要とせず，もっぱら分煙

検索を行う事とした．作業部会で集会後，各疾患

につき担当を一人として先ず診断指針を策定し，

療養マニュアルは診断指針と同時進行によりコ

メディカルおよび患者向け療養マニュアルを作

成することとした． 

(倫理面への配慮) 

 特に個人情報を用いない文献検索を主とした

研究のため，臨床研究の指針を遵守した． 

 

C.研究結果 

 平成 23年度に行った疫学調査では NBIAは全

国で 100人程度と推定できた．わが国には比較的

非典型例が多い可能性が指摘されると共に，

NBIA5の頻度がその中でも高い可能性が示唆さ

れている．班員からは放射線学診断は画像処理の

問題が多多あるため，中央での読影，もしくは読

影の統一化が必要との意見も出された．ワークシ

ョップで放射線医の指導を受けることも検討さ

れた． 

 今後の方針としては一疾患を各ワーキンググ

ループ構成員に一つずつ割り振り，それぞれが同

一の書式に則って診断指針を作成することとし，

療養手帳は長期療養を見据えたマニュアルを作
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成していくことと成った．盛り込む内容としては

診断指針，原因不明のジストニアに対する NBIA

の関与の検討，治療法の調査を行っていく．なお，

暫定的な診断指針を別紙に示す．遺伝子診断シス

テムの構築は戸田班員との調整を行う事とした． 

 

D.考察 

 約 100名の症例が見込まれているが，診断が確

定できない症例が多く認められ，今後の展開に期

待がかけられている．暫定診断指針をもとにそれ

ぞれの疾患について診断指針を先ず策定する必

要がある． 

 

E.結論 

 診断指針，治療ガイドライン，療養手帳の作成

を行う事となった． 
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