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        遺伝性ジストニア・ハンチントン病の診療ガイドラインに関するエビデンス 
構築のための臨床研究 

 
       研究代表者 梶 龍兒 国立大学法人徳島大学大学院医歯薬学研究部教授 

  研究要旨：特定疾患に指定された遺伝性ジストニアの実態調査は遺伝子検査が必
須で、新規に遺伝子も次々と発見されるため、本研究では、この検査が出来る組織
を創り、かつまた、遺伝性ジストニアをふくむジストニア診療ガイドラインを日本
神経学会と協力して作成し、ハンチントン病についても実態調査を行った。 

 

 
   Ｄ．考察 

 軽症例（音楽家のジストニアなど）でも
遺伝性のものも見られ、生活に支障をき
たしている例が見られた。 
 
Ｅ．結論 
遺伝性ジストニアについてのBarthel In
dexを用いた重症度評価に加えて、QOLを
反映したスケールを用いることも検討す
べきと考えられた。 
 
Ｆ．健康危険情報 
  遺伝性ジストニアには軽症例もあり、
ジストニアの予防として、単純反復動作
を避けるなどの、職業上の留意が必要で
ある。 
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       Ａ．研究目的 

   ジストニアは捻転性・反復性のパターン
をもった動作や姿勢の異常をきたす疾患で
あり、特定疾患に指定された遺伝性ジスト
ニアの実態調査は遺伝子検査が出来る施設
が少なく、新規に遺伝子も次々と発見され
るため診断が困難であった。本研究はこの
検査が出来るジストニアコンソーシアムを
組織し、かつまた、遺伝性ジストニアをふ
くむ診療ガイドラインを日本神経学会と協
力して作成し、ハンチントン病についても
実態調査を行うことを目的とする。 

 
      Ｂ．研究方法 

 ジストニアは全身性から音楽家のジス
トニアまで多彩な症状を示すため、神経
内科、整形外科、耳鼻科、脳外科、小児
科などの他領域のガイドライン作成委員
を神経学会と協力して指名し、遺伝性を
含むジストニア診療ガイドラインを作成
する。また遺伝子検査を請け負う施設を
紹介できるジストニアコンソーシアムを
組織する。 

     （倫理面への配慮） 
遺伝子検査や臨床情報の管理に当たって
は匿名・非連結化をはかり個人情報の保
護に努める。 
 
Ｃ．研究結果 
遺伝性をふくむジストニア診療ガイ
ドラインを日本神経学会とともに作
成し2017年に発刊の予定とした。ハン
チントン病については作成中である。 
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