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A.研究目的 

 指定難病であるハンチントン病 Huntington’s 

disease:HD の診断指針の策定，申請書の改定を

行い，HD 診療ガイドラインを策定する． 

 

B.研究方法 

海外の現状と我が国の暫定診断指針を元にワ

ーキンググループで検討した．また，ガイドライ

ンについても検討した． 

(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）診断指針策定と診断のための申請書の改定と

重症度基準を定めた． 

２）HD 診療ガイドライン策定については 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． 

 

D.考察 

 HD の診断指針は遺伝子診断により確定診断が

できるため，海外でも策定されていない．この度

の難病法の法執行にあたり，HD 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．診療ガイドライン

については現在，作業中にあるが，各委員と評価

者間での遺伝子診断その他について会合を行い，

コンセンサスを得ることができた． 

 

E.結論 

 HD 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． 

 

研究要旨 

 ハンチントン病診療ガイドラインの策定作業を継続している．現時点までに診断指針の改定，申請

書の改定，重症度分類の付帯を行い，その上でガイドライン策定を開始した．現在，最終確認を行っ

ており，評価委員の承認後，患者会による評価を得た後，発行する予定である． 
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