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A.研究目的 

ジストニアは神経ネットワークの異常により発

症することが知られているが、分子レベル、細胞

レベル、組織レベル、ネットワークレベルの各レ

ベルにおいて、不明点が数多く存在する。さらに

症状の多様性(static, tonic, dystonia plus など）

の存在、特徴的な画像所見がないこと、また正確

な Phenomenology の評価も難しいなどが病態解

明を難しくしている。近年、遺伝子異常に基づく

ジストニア研究が進み、組織レベル、細胞レベル

においても Striosome-matrix pathology が明ら

かとなっている。さらなる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

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 年 7 月 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

れ承認されている（平成 23 年 7 月 12 日付け、「神

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

た。 

 

C.研究結果 

 
 

臨床病型 依頼件数 遺伝子異常検出件数 内容

全身性ジストニア 36 7 DYT1, DYT5, DYT6, TH

発作性運動起原性ジスキネジア　(PKD) 16 7 DYT10

発作性非運動起原性ジスキネジア　(PKND) 2 0 -

ミオクローヌス・ジストニア 9 6 DYT11

痙性斜頸・Meige症候群 12 2 DYT25

分類不能 11 2 新規DYT遺伝子（de novo変異）

合計 86 24

研究要旨 

 
ジストニアの病態を明らかにし、診断・治療ガイドライン作成に役立てるために Japan Dystonia 

Consortium を 2014 年に立ち上げた。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、phenomenology

からの評価を行った。さらに遺伝性ジストニアが疑われた場合、遺伝子検査を行った。86 症例のうち

24 症例（27.7%)においてジストニア遺伝子異常が見出された。遺伝子異常と臨床表現型は既報告のも

のとほぼ一致しており、 Phenomenology の正確な判定により候補遺伝子を絞り込めることが可能で

ある。遺伝性ジストニアでは世代間における浸透率の変化、重症度の変化が顕著な場合もあり、診断

においては注意を要する。 
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さらに小脳変性症に伴うジストニア

例において剖検を行い神経病理学的な評価を行

ったところ、小脳

め、神経ネットワークレベルでの病態を明らかに

した。

 

D.考察

遺伝子異常と臨床表現型は

ており、

補遺伝子を絞り込むことができる。

ジストニアでは、家族歴は明らかでないことは珍

しいことではなく、本研究においても再確認され

た。

小脳を含む神経ネットワーク異常がジストニア

発症に関与していることを分子・細胞・組織レベ

ルで明らかにした。
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E.結論 

Phenomenology の正確な評価と遺伝子検査によ

り診断がより確定し、臨床の現場にフィードバッ

クすることが可能である。また、遺伝子異常や病

理組織所見を突破口に、未知のジストニア病態を

明らかにできる可能性がある。 
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