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ハンチントン病，遺伝性ジストニアなど変性疾患に関する研究 
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A.研究目的 

 ハンチントン病，進行性核上性麻痺，大脳皮

質基底核変性症の療養手帳の改定，ハンチント

ン病診療ガイドライン，遺伝性ジストニアの診

療ガイドラインの策定，神経有棘赤血球の診療

ガイドライン策定への関与，難病法におけるハ

ンチントン病，神経有棘赤血球症，遺伝性ジス

トニアの診断指針，申請書作成，難病センター

ホームページの前記３疾患の改訂を行う．ハン

チントン病についてはレジストリー研究を開始

する． 

 

B.研究方法 

海外の現状と我が国の暫定診断指針を元に診

断指針を改定する．療養手帳と診療ガイドライ

ンについてはワーキンググループで検討した．  

(倫理面への配慮) 

文献検索が主体のため，とくに倫理面で問題

となることはない． 

 

C.研究結果 

１）ハンチントン病，神経有棘赤血球症，遺伝

性ジストニアの診断指針策定と診断のための申

請書の改定を行った．また，重症度基準を定め

た． 

２）ハンチントン病診療ガイドライン策定につ

いては日本神経治療学会の承認のもとに策定を

開始した．エビデンスレベルの低いエビデンス

のみの領域であるが，MINSに準じて Q & A方

式を採用し，CQを決定し策定作業を行った．現

時点では最終稿を作成終了し，確認作業を行っ

ている．このためガイドライン策定は平成 29年

度に完了予定である．小児期発症 HDに関する

臨床上の問題，遺伝子診断を巡る問題，希少難

病（全国で 1000人未満）であり，パブリックコ

メントについてのコンセンサスの問題もあるた

め，ガイドライン評価者および患者会による監

修を受けることとしている． 

３）遺伝性ジストニア診療ガイドラインについ

ては日本神経学会の承認のもとに梶委員長のも

研究要旨 

 ハンチントン病，進行性核上性麻痺，大脳皮質基底核変性症の療養手帳の改定，ハンチントン病診
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と，副委員長として策定に当たった．現在，原

稿がほぼ集まり，完成に向けて作業中である． 

４）ハンチントン病，進行性核上性麻痺，大脳

皮質基底核変性症の療養手帳の改定を行い，平

成 28年度中に班長の元で発行予定である． 

５）ハンチントン病の臨床症状や経過に与える

修飾因子を探索するべく，レジストリ-研究の方

法論につき，患者会，有志と検討を開始した． 

 

D.考察 

 ハンチントン病，進行性核上性麻痺，大脳皮

質基底核変性症の療養手帳の改定，ハンチント

ン病診療ガイドライン，遺伝性ジストニアの診

療ガイドラインの策定，神経有棘赤血球の診療

ガイドライン策定への関与，難病法におけるハ

ンチントン病，神経有棘赤血球症，遺伝性ジス

トニアの診断指針，申請書作成，難病センター

ホームページの前記３疾患の改訂を行った．ハ

ンチントン病の診断指針は遺伝子診断により確

定診断ができるため，海外にもない．この度の

難病法の法執行にあたり，ハンチントン病の診

断指針を刷新した．今後も研究の進歩により診

断指針が改定されていくことが期待される．な

お，ハンチントン病については疾患修飾因子の

探索のため，次年度からレジストリー研究を開

始することとした．有病率の高い海外では修飾

遺伝子の検討がなされているが，我が国でもお

この遺伝子が修飾因子として働くかについては

次年度からの検討としていく予定である． 

 

E.結論 

 ハンチントン病，神経有棘赤血球症，遺伝性

ジストニアの診断指針と難病申請書の改訂を行

った． HDガイドラインの最終原稿を作成し，

評価を得る段階にある．遺伝性ジストニアの診

療ガイドラインは最終稿が集まりつつある状況

にある．また，ハンチントン病，進行性核上性

麻痺，大脳皮質基底核変性症については難病行

政の施行に伴い，改訂作業を行った． 
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