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ジストニアは希少疾患とされる．その有病率については多
数の報告があるが，必ずしも実態を反映していないと考えら
れる．本稿では，過去の報告，有病率推定上の問題点，また，
実際の有病率が報告よりもはるかに高い可能性について概説
する．

1．過去の報告

一次性ジストニアの有病率は，人口 10 万人あたり 10～20
人程度とされることが多い．わが国では，長谷川らの全国調査
結果 7.38（うち遺伝性 0.31）１）のほか，10.1 以上（京都）２），12.8
（宮城）１），15.1（秋田）１）と報告されている（いずれも人口 10
万人あたり）．大多数が局所性ジストニアである．
全年齢層を対象とした調査のほかに，年齢層を限定した報
告もある．海外では，50 歳以上の人口 10 万人あたり，700
人以上が一次性ジストニアに罹患している可能性が示唆され
た．一方，わが国における 15 歳以下での発症例の調査では，
遺伝性ジストニアの有病率は概算で人口 10 万人あたり 0.39
人であり，諸外国の数値にくらべて低かった１）．ここで遺伝性
と考えられた 103 例のうち，DYT1 は 12 例，DYT5 は 61 例，
DYT10 は 24 例と，海外にくらべてDYT5（おおむね瀬川病）
およびDYT10（episodic kinesigenic dyskinenia）がめだっ
た１）．
このほかに，薬剤性ジストニアや他疾患にともなう二次性
ジストニアが加わる．
薬剤性ジストニアの多くは急性ジストニア反応または遅発
性ジストニアである．急性ジストニア反応はまれな病態では
ないが，罹病期間が短いため有病率への影響は小さい．遅発性
ジストニアの発生頻度は，非定型抗精神病薬の普及にとも
なって減少したと信じられている．わが国における薬剤性ジ
ストニアの有病率は，人口 10 万人あたり 2.8 または 0.91～
2.07（鳥取）３），あるいは 4.3（秋田）３）と推計された．また北海
道の精神科 6病院（計 1,117 床）の調査では急性ジストニア 5
例，遅発性ジストニア 15 例が報告された３）．
種々の神経疾患や外因による脳障害（脳性麻痺など）を原因
とするジストニアもまれではなく，患者集団内での有病率は
高いと考えられる．たとえば，錐体外路系を侵す神経変性疾患
では，ジストニアは一般的な症状である．わが国の小児発症例

では，二次性ジストニアの原因として脳性麻痺がもっとも多
く，神経変性疾患ではRett 症候群が原因の約半数を占めた１）．

2．有病率推定上の問題点

ジストニアはかつて精神症状として扱われた．神経疾患で
あることはMarsden の報告（1976 年）以後にようやく認知さ
れたが，カナダでは発症から診断までに 3.2 人（眼瞼攣縮）ま
たは 3.3 人（攣縮性斜頸）の診察を受け（医師とはかぎらな
い），診断までに 4.5（眼瞼攣縮）または 6.4 年（攣縮性斜頸）
を要していると報告された４）．もっとも多い誤診はストレスで
あり，患者自宅から診断を受けた医療機関までの距離は 71.4
km（眼瞼攣縮）または 79.5km（攣縮性斜頸）であった．米国
でも，攣縮性斜頸の診断までに平均 5.4 年かかり，その後治療
にいたるまでに平均 1年を要していると報告された５）．誤診さ
れたままの患者，あるいは，未診断の患者が多数あると推定で
きる．
調査の方法としてもっとも完全と思われるのは，専門医が
戸別訪問しておこなう全数調査であろう．しかし，通常は診療
録による遡及的調査または医療機関へのアンケートによって
おこなわれる．全数調査であっても，診断精度は医師の能力に
依存する．診療録やアンケートによる調査では，診断の信頼性
はさらに低下する．いずれも，過小評価・過大評価ともに生じ
る可能性がある．
また，ジストニアの定義および分類は現在も流動的である．
正確な調査をおこなうには，まず各々の定義を確立する必要
がある．

3．高い有病率を示唆する知見

過去の報告に基づくジストニアの推定患者数（2010 年）は，
EU27 カ国で 77,698 名，米国で 42,108 名，カナダで 4,930 名で
あり，今後増加すると予測されている６）．この数値は Lewy
小体病や小脳失調症の 3分の 1前後であるが，Huntington
病や皮質基底核変性症，進行性核上性麻痺よりもやや多く，多
系統萎縮症の 7.6～8.1 倍にのぼる６）．過去の報告が実態を正し
く反映していると仮定しても，希少疾患を診療する機会の多
い神経内科では，ジストニアは決してまれな病態ではない．
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次に，ジストニアの有病率がさらに高いと考えられる根拠
を示す．
眼瞼攣縮の有病率は人口 10 万人あたり数人程度とされる
が，ドライアイと診断された例の 8.6％が眼瞼攣縮（原著では
Meige 症候群）であったとする報告がある７）．世界ドライア
イ・ワークショップ（2007 年）の疫学分科委員会による報告
書は，ドライアイの有病率を 50 歳以上の年齢集団において
5～30％と考えている．ここに未診断の眼瞼攣縮が多数ふく
まれる可能性がある．
攣縮性斜頸はしばしば精神疾患と誤認されるため，過去の
統計からもれている可能性が高い．また，肩こりを訴える患者
の一部が攣縮性斜頸である可能性が指摘されている．厚生労
働省の平成 22 年国民生活基礎調査によると，肩こりの有訴者
は男性の 6.04％，女性の 12.98％にのぼる．ここに頭位偏倚の
少ない攣縮性斜頸がふくまれるならば，有病率ははるかに高
くなる．また，本態性振戦と誤診されている攣縮性斜頸が少な
くないと考えられている．本態性振戦の推定患者数（2010
年）はジストニアの 70 倍もしくはそれ以上であり６），ここに
数％の攣縮性斜頸がふくまれるだけで患者数は激増する．
体肢ジストニアでは，臨床的に Parkinson 病と診断された
SWEDDs（Scans Without Evidence of Dopaminergic Defi-
cits）の体肢振戦が，実はジストニアである可能性が指摘され
ている．また，書痙に代表される，熟練作業にともなうジスト
ニアは，次に示すように特定集団内で高い有病率が推定され
る．
音楽家のための専門外来を受診した患者の 7.6％がジスト
ニアであったとする報告がある８）．また，プロ音楽家の 1％が
ジストニアを発症するとされるが９），演奏キャリアにかかわる
ため秘匿されることが多く，実数はより多いと考えられる．音
楽を学ぶ学生にも発症例が少なくないが，これらは認知度が
さらに低いと考えられる．
スポーツに関連するジストニアでもっとも有名な症状は，
ゴルファーにみられるイップス（yips）である．個々の例につ
いては不安障害との鑑別が必ずしも容易ではないが，上級者
またはプロゴルファーにおける有病率は 40％以上にのぼる
可能性がある１０）．

以上のように，ジストニアはすべての神経内科医が遭遇し
うる一般的な病態であり，決してまれではないと考えられる．
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Abstract

Dystonia as a common status against a common belief

Takahiro Mezaki, M.D., Ph.D.
Sakakibara Hakuho Hospital

Primary dystonia is believed to be rare, and its estimated prevalence is roughly around 10-20 per 100,000 in
the general population. In middle-aged or elderly people, the prevalence is much higher, reported to be over 700
per 100,000. Dystonia also occurs secondarily in various conditions, as drug-induced (acute or tardive) dystonia or
in association with neurological disorders.

Reported prevalence values may be underestimate. The diagnosis of dystonia tends to be delayed for several
years after the onset of symptoms, or the symptoms may be left unrecognized or misinterpreted. “Dry eye” is
common in the modern society and is a frequent misdiagnosis of blepharospasm. “Stiff sensation of the neck”, a
ubiquitous symptom among Japanese, may actually be a phenotype of cervical dystonia. A subset of “essential
tremor” and tremor in SWEDDs (Scans Without Evidence of Dopaminergic Deficits) reportedly have similar
pathophysiology to dystonia. Occupational dystonia is common within a specific population. About 1％ of musi-
cians may suffer from musician’s dystonia, and about one-third of professional or highly skilled golfers may have
“yips”, possibly a representation of dystonia.

Dystonia is common against a general belief, and should be included among the differential diagnosis in pa-
tients with muscular hyperactivity and impaired voluntary movements.

(Clin Neurol 2012;52:1068-1070)
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