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A.研究目的 

 難病法の制定に伴い，稀少難病に関する診療の

ガイドライン：以下 GL の策定が求められている．

我々の担当はハンチントン病と神経有棘赤血球

症，神経鉄沈着症である．診療 GL 策定の目的は

どのように稀少な難病であっても全国どこでも

平均的な治療を受けられるようにすることにあ

る．このためには患者，患者家族，医療関係者の

実情に合わせた GL の策定が望まれる． 

 

B.研究方法 

 実情に合った GL を策定するために以下の点に

留意した． 

１． 患者，家族のニーズにあった設問を選定する． 

２． 医療関係者のニーズにあった設問を選定す

る． 

３． 医療関係者の実情，地域差によらない回答と

する． 

４． 文献レビューを行うが，大規模臨床試験は亮

疾患共にないため，エビデンスレベルが低い

文献に頼らざるを得ない点を明記する． 

５． ４．の実情があるため，公平性，蓋然性のあ

る専門家の意見も取り入れる． 

６． ハンチントン病および神経有棘赤血球症に

ついては診療に精神症状の問題に関する比

重が大きいため，精神科医の参加をお願いす

る． 

７． ハンチントン病については小児~幼児期発症

群があるため，小児神経医の参加をお願いす

る． 

 各 GL 委員は下記のとおりである． 

１．ハンチントン病および神経有棘赤血球症 GL 

神経内科（長谷川，村田，貫名，豊島），精

神神経科（佐野，天野，新井，池田），小児

神経（齋藤）評価委員（廣瀬源二郎，戸田達

史，中島健二），パブコメおよび有識者（葛

原茂樹，金澤一郎，武藤香織，中井伴子（患

者会代表）），事務（公文綾，猿渡めぐみ） 

（当初精神科医師については加藤医師に依

頼していたが，逝去のため新井，池田両医師

研究要旨 

ハンチントン病と神経有棘赤血球症および神経鉄沈着症の診療ガイドラインを策定しつつある．本年

度は各ガイドラインの項目決め，担当，タイムスケジュールの設定，評価委員の選定を行った．また，

ハンチントン病ガイドラインについては神経治療学会の後援を受けることとなったため，各ガイドラ

イン委員に COI についての申告と審査依頼を神経治療学会に提出した． 

 



  
                 
 

 
 

に依頼した） 

２．神経鉄沈着症 GL 

神経内科（高尾，吉田，豊島，村松，長谷川），

小児神経（舟塚，熊田），神経放射線（百島） 

(倫理面への配慮) 

ガイドライン策定に当たり，COI に関する文書を

作成し，ハンチントン病ガイドラインについては

神経治療学会に提出し，各委員について業務執行

の承認を得た．神経鉄沈着症については学会の協

賛は得られていないが，臨床研究ガイドラインに

従い，ガイドライン策定を行っていくこととした． 

 

C.研究結果 

 GL 委員で参集し，項目，タイムスケジュール

を決定した．タイムスケジュールは平成 28 年度

に最終確認，評価終了，パブコメを得る，発表の

予定である． 

Ⅰ．ハンチントン病，神経有棘赤血球症 GL の項

目は以下のとおりである． 

１． ハンチントン病について 

１） ハンチントン病の頻度   

２） 成人型ハンチントン病の症状 

（１） どういう症状があるか？   

（２） 初発症状で頻度が高いのは何か？  

（３） 発症年齢は何歳ぐらいか？  

（４） ハンチントン病の運動症状の特徴は？ 

（５） ハンチントン病の精神症状の特徴は？ 

（６） ハンチントン病の精神症状と統合失調症

やうつなどの精神疾患とは異なるか？ 

（７） ハンチントン病の認知症状の特徴は？  

（８） アルツハイマー病や血管性認知症とハン

チントン病はどこが違うか？  

（９） ハンチントン病の経過はどうか？  

（１０） ハンチントン病の罹病期間はどのくら

いか？  

（１１） 臨床症状は症例毎に均一か？症状は一

人一人異なるものか？  

（１２） ハンチントン病の死因はなにか？  

３） 幼児発症～若年発症ハンチントン病の症状      

（１） 幼児発症，若年発症ハンチントン病の定義

はなにか？ 

（２） 幼児発症ハンチントン病の特徴はなに

か？ 

（３） 若年発症ハンチントン病の特徴はなに

か？ 

（４） 成人型ハンチントン病との差異はなに

か？ 

（５） 何をもって幼児発症，若年発症ハンチント

ン病を疑うか？  

（６） 介護をしていくうえで，成人型となにか異

なることはあるか？ 

４） ハンチントン病の遺伝について 

（１） ハンチントン病の遺伝様式と特徴はなに

か？ 

（２） 父親からの遺伝の場合と母親からの遺伝

の場合の差異はなにか？ 

（３） 遺伝子診断はどうするか？ 

（４） グルタミン配列のグレーゾーンはどう判

断するか？ 

（５） 海外での有病率の差異は何によるか？ 

（６） 親が発症しなくても，子どもや孫が発症す

ることはあるか？ 

２． 遺伝子診断の実際とカウンセリング  

１） 遺伝子診断概要 

（１） 遺伝子診断はどのようなときに実施され

るか？（at risk の場合は３）参照のこと） 

（２） 遺伝子診断をしてはならない場合はある

か？ 

（３） CAG リピート数を告知する必要がある

か？ 

（４） 本人に責任能力が無い場合どうする？ 

（５） 本人が遺伝子異常を有しており，発症し

たという現実に直面させるべきか？ 

２） 診断としての遺伝子検査について 

（１） 確定診断のためには遺伝子診断は必要

か？ 

（２） どのように検査を行うか？ 

（３） 費用はかかるか？ 



  
                 
 

 
 

（４） どこへ行けば検査を受けられるか？ 

（５） 遺伝子診断にはカウンセリングや心理カ

ウンセリングはどうするか？ 

（６） 遺伝カウンセリングや心理カウンセリン

グが近隣で行えない場合はどうするか？ 

（７） 遺伝カウンセリングはどこで受けられる

か？また，遺伝カウンセリング費用は高額

のため，受けられないと言われた場合はど

うするか？ 

（８） 小児期～若年発症者に対する遺伝子診断

で留意点はあるか？  

３） At risk に対する遺伝子診断について 

（１） at risk とは何か？どのような人が at 

risk か？ 

（２） 発症前診断はどのような手順で行われる

か？ 

（３） 特に症状はなくても、リスクを持っている

場合は、発症前診断をするべきか？ 

（４） 発症前診断を本人でなく周囲が受けさせ

たがっている場合、どのように対応したら

良いか？ 

（５） 海外では着床前診断を試みているとのこ

とだが、日本ではどうか？ 

（６） 遺伝子診断を必要としない場合はある

か？ 

（７） 遺伝子診断を希望しないが，家系内にハン

チントン病の発症者がいる．どのような場

合は遺伝的に問題がないとえるか？ 

３． ハンチントン病では遺伝子検査以外には

どんな検査をするか？  

４． ハンチントン病の治療 

１） 運動症状に対する治療はどうするか？  

２） うつ症状に対する治療はどうするか？  

３） 衝動性症状に対する治療はどうするか？  

４） 精神症状に対する治療はどうするか？  

５） 認知障害に対する治療はどうするか？  

６） 治療薬の副作用は何があるか？  

７） 進行期には何に注意して治療をしてくべき

か？ 

５． ハンチントン病で鑑別すべき疾患はなに

か？  

６． ハンチントン病の研究について（発症と進展

のメカニズム，今後の展望） 

１） ハンチントン病では脳や身体に何がおこっ

ているか？ 

２） ハンチントン病の遺伝子異常は神経細胞死

に関係するか？ 

３） ハンチンチンタンパクは何をしているの

か？ 

４） ハンチントン病での神経細胞死のメカニズ

ムは何が想定されているか？ 

５） ハンチントン病の動物モデルの実験はどの

程度すすんでいるか？ 

６） 現在，研究で期待されている治療法の開発

にはどのようなものがあるか？ 

７） 日本ではどのような研究がおこなわれてい

るか？ 

８） ES 細胞や iPS 細胞はハンチントン病につ

いても将来，治療に適用できそうか？ 

９） 日本ではハンチントン病患者が参加できる

研究にはどのようなものがあるか？ 

７． 療養編 

１） 小児ハンチントン病   

（１） 知能低下が進んでいる場合、どのように

対応したらよいか？知能低下を止める手

立てはあるか？ 

（２） 痙攣発作が出たが，子どもでよく見られ

る痙攣発作と違いがあるか？治療はどう

したらいいか？ 

（３） るいそうがめだってきた場合，どう対応

するか？ 

（４） 進行の早い若年性ハンチントン病では保

護者にどう対応するか？ 

２） 成人ハンチントン病  

（１） 精神障害者手帳をとることは可能か？ 

（２） 仕事はどのくらいまで続けられるか聞か

れた場合、どう答えたらよいか？ 

（３） 転倒や打撲に対してどのように予防する



  
                 
 

 
 

か？  

（４） 口や舌の不随意運動に対してどうしたら

口腔ケアができるか？  

（５） 不随意運動で着替えにくい，おしめがか

えにくい場合の工夫はあるか？  

（６） 入浴はどうするか？  

（７） 口や舌の不随意運動により，経口摂取が

困難となってきている場合にどう対処す

るか？ 

（８） 食べ物に対する強迫行為がある場合どう

するか？  

（９） コミュニケーション障害がある場合，ど

うするか？  

（１０） 不眠が強い場合，介護疲労が生じやす

い．どう対処するか？  

（１１） 病気の進行と共に患者の性欲が増した

ばあいどう対処するか？  

（１２） 海外ではハンチントン病にもリハビリ

テーションが行われているが，日本では

どうか？また，効果はどうか？  

（１３） 経鼻チューブや胃ろうとなった場合，

ほかの病気の場合と異なる注意点はある

か？ 

（１４） ハンチントン病での事前指示書

（advance directives）はどうするか？何

を記載するべきか？  

（１５） 成年後見人制度をどの時期にどのよう

に考慮するか？  

（１６） どのような社会資源が使えるか？  

（１７） ハンチントン病患者の車の運転につい

て，どのように指導したらよいか？  

８． カウンセリング    

（１） どのような場合にカウンセリングは有

用か？ 

（２） 介護者のためのカウンセリングは有用

か？また，どこに行けば受けられるのか？  

（３） ハンチントン病患者が受診をしたがら

ない場合どう対応したら良いか？   

（４） 配偶者が発症したようだが本人に自覚

がない状況で，受診するように話した方が

良いか？ 

（５） 精神症状による DV などがある場合どう

したら対応するか？  

（６） 精神症状が激しくて暴力的な患者を落

ち着けるのにはどのような方法があるか？

また，精神病院に一時入院することは可能

か？  

（７） 妻が出産後ハンチントン病と診断され

た場合，新生児と他の子どもの子育てには

どのような支援があるか？  

（８） ハンチントン病を発症してからタバコ

や酒の量が増えていることについて，家族

から相談を受けた場合，どのように対応す

べきか？  

（９） 家族内にハンチントン病患者がいるこ

とで，近隣の言動にこどもが傷つき，不登

校となってしまった場合の対応は？  

９． 難治性疾患研究事業「神経変性疾患に関す

る研究」班所属施設一覧 

１０． テトラベナジン臨床試験参加施設一覧 

１１． 執筆者一覧 

１２． あとがき 

 

Ⅱ．神経有棘赤血球症 GL 

１． 神経有棘赤血球症について 

１） 神経有棘赤血球症の頻度  

２） 有棘赤血球舞踏病の症状 

３） どういう症状があるか？  

４） 初発症状で頻度が高いのは何か？ 

５） 発症年齢は何歳ぐらいか？ 

６） 有棘赤血球舞踏の運動症状の特徴は？ 

７）  有棘赤血球舞踏の精神症状の特徴は？ 

８） 有棘赤血球舞踏の精神症状と統合失調症や

うつなどの精神疾患とは異なるか？ 

９） 有棘赤血球舞踏の認知症状の特徴は？ 

１０） アルツハイマー病や血管性認知症と有棘

赤血球舞踏はどこが違うか？ 

１１） 有棘赤血球舞踏の経過はどうか？ 



  
                 
 

 
 

１２） 有棘赤血球舞踏の罹病期間はどのくらい

か？ 

１３） 臨床症状は症例毎に均一か？症状は一人

一人異なるものか？ 

１４） 有棘赤血球舞踏の死因はなにか？ 

２． Mcleod 症候群の症状 

（１） どういう症状があるか？ 

（２） 初発症状で頻度が高いのは何か？ 

（３） 発症年齢は何歳ぐらいか？ 

（４） McLeod 現象とは何か 

（５） McLeod 現象陽性の有病率？はどのくら

いか？ 

（６） Mcleod 症候群の運動症状の特徴は？ 

（７） Mcleod 症候群の精神症状の特徴は？ 

（８） Mcleod 症候群の精神症状と統合失調症

やうつなどの精神疾患とは異なるか？ 

（９） Mcleod 症候群の認知症状の特徴は？ 

（１０） アルツハイマー病や血管性認知症と

Mcleod 症候群はどこが違うか？ 

（１１） Mcleod 症候群の経過はどうか？ 

（１２） Mcleod 症候群の罹病期間はどのくらい

か？ 

（１３） 臨床症状は症例毎に均一か？症状は一

人一人異なるものか？ 

（１４） Mcleod 症候群の死因はなにか？ 

（２） 神経有棘赤血球症の遺伝について 

（７） 神経有棘赤血球症の遺伝様式と特徴はな

にか？ 

（８） 遺伝子診断はどうするか？ 

（９） 海外での有病率の差異は何によるか？ 

３．遺伝子診断の実際，：重複は HD の項目参照 

McLeod 症候群の場合，血液検査で異常が指摘

された場合はどうするか？ 

４．神経有棘赤血球症では遺伝子検査以外には

どんな検査をするか？ 

１） 血液塗抹の見方 

２） その他：神経伝導速度．．．． 

５．神経有棘赤血球症の治療 

１） 運動症状に対する治療はどうするか？ 

２） てんかんに対する治療はどうするか？ 

３） うつ症状に対する治療はどうするか？ 

４） 衝動性症状に対する治療はどうするか？ 

５） 精神症状に対する治療はどうするか？ 

６） 認知障害に対する治療はどうするか？ 

７） 治療薬の副作用は何があるか？ 

８） 進行期には何に注意して治療をしてくべき

か？ 

９） 治療薬の副作用はどのようなものがある

か？ 

６．神経有棘赤血球症で鑑別すべき疾患はなに

か？ 

７．神経有棘赤血球症の研究について（発症と進

展のメカニズム，今後の展望） 

１） 神経有棘赤血球症では脳や身体に何がおこ

っているか？ 

２） 神経有棘赤血球症の遺伝子異常は神経細胞

死に関係するか？ 

３） コレインタンパクと XK タンパクは何をして

いるのか？ 

４） 神経有棘赤血球症での神経細胞死のメカニ

ズムは何が想定されているか？ 

５） 神経有棘赤血球症の動物モデルの実験はど

の程度すすんでいるか？ 

６） 現在，研究で期待されている治療法の開発に

はどのようなものがあるか？ 

７） 日本ではどのような研究がおこなわれてい

るか？ 

８） ES 細胞や iPS 細胞は神経有棘赤血球症につ

いても将来，治療に適用できそうか？ 

９） 日本では神経有棘赤血球症患者が参加でき

る研究にはどのようなものがあるか？ 

８．療養編 

１） 精神障害者手帳をとることは可能か？ 

２） 仕事はどのくらいまで続けられるか聞かれ

た場合、どう答えたらよいか？ 

３） 転倒や打撲に対してどのように予防する

か？ 

４） 口や舌の不随意運動に対してどうしたら口



  
                 
 

 
 

腔ケアができるか？ 

５） 咬舌，咬唇を防止する補助具はあるか？ 

６） てんかん発作でのhead dropに対する補装具

はあるか？ 

７） 不随意運動で着替えにくい，おしめがかえに

くい場合の工夫はあるか？ 

８） 入浴はどうするか？ 

９） 口や舌の不随意運動により，経口摂取が困難

となってきている場合にどう対処するか？ 

１０） 食べ物に対する強迫行為がある場合ど

うするか？  

１１） コミュニケーション障害がある場合，ど

うするか？ 

１２） 不眠が強い場合，介護疲労が生じやすい．

どう対処するか？ 

１３） 病気の進行と共に患者の性欲が増した

場合どう対処するか？  

１４） 海外では神経有棘赤血球症にもリハビ

リテーションが行われているが，日本ではど

うか？また，効果はどうか？ 

１５） 経鼻チューブや胃ろうとなった場合，ほ

かの病気の場合と異なる注意点はあるか？ 

９．カウンセリング(遺伝カウンセリングを含む) 

以下は部内調整が必要な項目 

１） NA 遺伝様式による差異を記載する？ 

２） McLeod 現象があるが，臨床症状が明らか

でない場合どうするか？ 

３） 就労に問題が出やすいがどうするか？（よ

だれ，音，くさい，汚い） 

１０．執筆者一覧 

１１．あとがき 

 

Ⅲ．神経鉄沈着症 

 全国で 100 人未満の患者数と推定されるため，

難病テキストに準じた記載とすることと成った． 

疾患により担当性をとることとし，平成 28 年度

には発行の予定である．評価委員は中島班長． 

 

D.考察 

 ハンチントン病，神経有棘赤血球症，神経鉄沈

着症の診療ガイドラインについて，順調に作業を

進めることができた． 

 

E.結論 

 各診療ガイドラインともに平成 28 年度にはパ

ブコメを経て発表の予定である． 

 

F.健康危険情報 

なし 

G.研究発表 
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１６． 長谷川一子：Huntington 病―疫学，診断，治

療― 神経治療学 32：124-129，2015 

１７． 堀内恵美子，長谷川一子：大脳皮質基底核症候

群 Medical Practice32：981-987，2015． 

１８． 長谷川一子：パーキンソン病治療―ドパミンア
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