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遺伝性神経疾患といえば，かつては原因遺
伝子の種類や変異ごとの臨床的特徴を学ぶこ
とが主な関心事であった。しかし，近年の遺
伝子解析技術の進歩により，全エクソーム解
析や全ゲノム解析が可能となった現在では，
単に遺伝子変異を同定するだけではなく，そ
れが本当に患者の神経症候を説明し得るのか
という解釈が求められるようになっている。
つまり，遺伝子診断が高度に発展したいまだ
からこそ，神経症候学をはじめとする臨床力
が重要であることをあらためて認識すべきで
あろう。
本特集号⽛遺伝性神経疾患ハンドブック⽜
は，こうした視点を踏まえ，遺伝性神経疾患
の診療に携わる医師にとって実践的かつ有益
な情報を提供することを目的としている。遺
伝子変異がもたらす病態の多様性，異なる遺
伝子変異が類似した臨床像を示すケース，あ
るいは同一遺伝子変異でも異なる臨床表現型
を呈するケースなど，疾患の全体像を理解で
きる構成となっている。
また，遺伝性神経疾患の領域では，新たな
治療法の開発が診断学にフィードバックを与
えることも少なくない。例えば，筋萎縮性側
索硬化症における SOD1遺伝子変異は，かつ
て病態研究の中心的なテーマであったが，
TDP-43の関与が明らかになるにつれ，相対
的に注目度が低下した時期があった。しか

し，近年，SOD1遺伝子変異に対するアンチ
センスオリゴヌクレオチド療法が開発された
ことで，再びその遺伝子診断の重要性が高
まっている。このように，治療の進歩によっ
て遺伝子変異の意義が変化し，遺伝子診断の
重要性が増すという現象は今後も続くであ
ろう。
さらに，遺伝子診断の重要性が増すことで，
患者や家族への遺伝カウンセリングの必要性
も高まっている。例えば，アルツハイマー病
に対するアミロイド � 抗体療法の副作用リ
スクを評価するうえで，APOE遺伝子検査の
重要性が注目されている。しかし，このよう
な新たな治療法の開発とそれに伴う遺伝子検
査は，倫理的・社会的・経済的な課題を引き
起こす可能性がある。遺伝子検査の結果を適
切に解釈し，患者にとって最適な診療方針を
提示するためには，脳神経内科医としての遺
伝学の知識や倫理観が不可欠である。
本特集号では，基礎研究から臨床応用に至
るまで，遺伝性神経疾患の診療に必要な最新
の知見を集約した。遺伝子検査の解釈，神経
症候学の役割，さらには新しい遺伝子治療に
至るまで，幅広い視点を提供することで，読
者の皆様の診療や研究に貢献できれば幸いで
ある。

（下畑享良）
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