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 （総括）研究報告書 
 
       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 指定難病である遺伝性ジストニアに関する診療ガイドラ
インを日本神経学会とともに作成し、出版することができた。また、
各種遺伝子検査に関してもジストニアコンソーシアムを組織し、全
国からの遺伝子検査依頼を受託できる体制を築いた。 

 

 
   ゴルファーのジストニアの疫学調査を行った。痙

攣性発声障害の治療としてボツリヌス治療の適応
追加を実現できた。 
 
Ｄ．考察 
コンソーシアムを軸に研究を進めることで一体化
した分子疫学的研究と治療法の研究が可能になる
ものと考える。 
 
Ｅ．結論 
 症候学的な診断に遺伝子診断の知見が加わるこ
とでジストニアの病態解明が一歩前進した。また
診療ガイドラインを作成することで、ジストニア
患者の診断・治療に大きく貢献できたと考える。 
 
Ｆ．健康危険情報 無 
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Ａ．研究目的 
指定難病である遺伝性ジストニア診療ガイドラ 
インを作成し、診断の効率化をはかると同時に、 
新規遺伝子の探索と、ジストニアの分子疫学調 
査・手術を含む治療法の開発を図る。さらにハ 
ンチントン病の診療ガイドライン作成の準備 
を行う。 
 
Ｂ．研究方法 
診療ガイドラインに関しては、神経学会のガイ 
ドライン委員会と協力し、最終稿に推敲を加え 
る。疫学調査は、本年度はゴルファーのジスト 
ニアに注目し、アンケート調査を行う。外科手 
術・痙攣性発声障害のボツリヌス治療など既存 
の研究班と協力し、治療法の開発を行う。遺伝 
子検査はジストニア・コンソーシアムを組織し 
て行う。 
（倫理面への配慮） 
遺伝子に関しては徳島大学で認可されている 
「ヒトゲノム・遺伝子解析研究」に従って同意 
を得た 
 
Ｃ．研究結果 
遺伝性を含むジストニアガイドラインを刊行す 
ることができた。ジストニアの遺伝子検査を受 
託することができるジストニア・コンソーシア 
ムを組織した。その結果、新規ジストニア遺伝 
子(KMT2B)を発見し報告することができた。また、 
ADCY5, ATP1A3, MR-1といった遺伝子異常による 
患者が国内にいることを明らかにした。 
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