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 研究要旨 

ジストニアの病態を明らかにし、診断・治療にフィードバックする目的で2014年よ
りJapan Dystonia Consortiumを立ち上げて臨床・遺伝情報を収集している。この
3年間で120症例のコンサルテーションを受け遺伝学的解析を行った。その結果、新
規ジストニア遺伝子、既知ジストニア遺伝子に新規変異を見出した。 

 

 
   遺伝性ジストニアでは浸透率が低く、発症にお

いては他の遺伝学的あるいは非遺伝学的因子が
存在しているのではないかと考えた。 
 
Ｅ．結論 
表現型より遺伝子型（原因遺伝子）を推定する
ことは可能と考えらるが、後ろ向きに表現型を
再評価する(reverse phenotyping)が必要であ
る。 
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Ａ．研究目的 
       ジストニアの病態・疫学を解明するために20
14年にジストニアコンソーシアムをち上げた。臨床
情報・遺伝情報を蓄積し、2018年に作成した診断・
治療ガイドライン改訂の基礎資料とすることを目的
とする。 

 
       Ｂ．研究方法 
       不随意運動患者をファローアップしている
医師から患者の臨床情報を集取し、表現型の解析を
行った。そして遺伝学的解析を行った。 
（倫理面への配慮）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。本研究ではそ
の申請に従って行われた。また、参加施設で承認さ
れた同意書も必要に応じて使用した。 
       Ｃ．研究結果 
       人数は少ないが日本国内にも遺伝性ジスト
ニア患者が存在していることを明らかにし、表現型-
遺伝型は既報告とほぼ一致していることを明らかに
した。家族歴が陽性の症例は少なく突然変異も認め
られた。 
さらに新規ジストニア遺伝子KMT2Bを見出
した。 
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