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神経筋疾患の臨床実態調査と支援体制の構築 

脊髄性筋萎縮症における臨床的検討と神経筋疾患をもつ子どもたちの思春期の課題と対応 
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研究要旨 

患者および患者支援団体等による研究支援体制の構築に関わる研究として、平成 24

年度は第一段階として神経筋疾患である脊髄性筋萎縮症（SMA）の臨床実態を明らか

にするために、4 都道府県の臨床調査個人票のデータベース化とその解析を行った。

さらに、医師主導治験・国際共同治験の開始を目指して、患者登録システムおよび運

動機能評価スケールの導入を開始した。2年目の平成 25年度はSMAをはじめとした、

神経筋疾患の子ども達のサポートシステムを確立することを試みた。質問紙により、

この時期に生じる課題を分析し、子どもたちの心身の成長・発達のために支援すべき

ことを明らかにし、どのような支援体制が必要かを検討した。 
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Ａ．研究目的 

患者および患者支援団体等による研究支援体

制の構築をめざし、第一段階として脊髄性筋萎縮

症(SMA)の臨床実態、病態、発生機序の解明、そ

して根本治療法開発の基盤の確立を目標とし、臨

床実態を明らかにするために、臨床調査個人票の

分析を行い、医師主導治験・国際共同治験の開始

を目指して、患者登録システムおよび運動機能評

価スケールの導入を開始することを目的とした。 

 さらに、慢性疾患を抱える子ども達をサポート

するために、情緒が不安定になる思春期に生じる

課題を分析し、どのようなサポートが必要かを考

え、子どもたちの心身の成長・発達のために支援

すべきことを明らかにしたいと考えた。神経筋疾

患を抱える子どもたちにとって、この時期は特に、

成長と共に運動機能障害が顕著になり、自由な行

動に制限が生じる事が多い。筋力低下を強く自覚

するようになると、他児と自分を比較して劣等感

を抱くこともあり、同時に将来への不安が増大す

る。家族への反抗、不登校などの問題も生じるこ

とがある。一方、親は、子どもが障害を持つこと 

 

への否定的な感情を抱え、またその反動として過

保護に接してしまうことも少なくない。 

本人と親への支援を考える上で、現状を把握

することは重要であると考えられた。 

 

Ｂ．研究方法 

１）臨床調査個人票の分析：特定疾患治療研究事

業対象疾患としての臨床調査個人票を元に SMA

患者データベースを構築し、北海道、東京、埼玉、

大阪における新規申請分、合計 104 件（性別：

男/女＝70/34、年齢：0～83 歳）を入力し分析し

た。 

２）患者登録システムの開始：患者の臨床情報・

遺伝子情報などを患者がダウンロードできるよ

うに Web 上に掲載した。患者と主治医が記載し

た登録用紙を本研究班事務局に郵送するする方

法で、患者登録システムを構築した。 

３）運動機能評価スケールの導入：平成 23 年 10

月から平成 24 年 12 月の間に東京女子医科大学

附属遺伝子医療センターを受診したSMA患者延

べ 25 人（Ⅱ型 13 人、Ⅲ型 12 人）に Modified  

 Hammersmith Functional Motor 

Scale(MHFMS) score (表 1)を用いて運動機能評

価をおこなった。評価項目は、坐位から始まり、

臥位と寝返り、立位、歩行の領域に分類し、全
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20 項目をスコア 0(全くできない)からスコア 1、

スコア 2 の 40 点満点で採点した。 

４）思春期の患者家族を対象としたアンケー

ト：平成 24 年 12 月～平成 25 年 1 月の期間に

実施し、対象は東京女子医科大学附属遺伝子医

療センターに通院する神経筋疾患をもつ 10 歳

以上の患児がいる家庭。質問紙を 110 通郵送し、

選択回答と自由記述にて回答を得るようにした。

質問項目は、以下の大項目から構成した。1.成

長に関して：身体的成長（二次性徴について）、

精神的な成長、具体的な変化：家族関係、学校

生活、病気について 2.親の子どもへの感情 3.

病名告知について 4.学校の対応 5.サポートシ

ステムについて、等で構成し、検討を行った。 

（倫理面への配慮） 

特記事項なし 

 

Ｃ．研究結果 

１）臨床調査個人票の分析：I 型 13 例、II 型 16

例、III 型 19 例、IV 型 53 例、その他（SMARD: 

SMA with respiratory distress 2 例、遠位型 1

例）であった。年齢分布は 0～9 歳 18 例、10～

19 歳 8 例、20 歳以上が 78 例であった。発症年

齢は I型 生後6か月以内、II型 1歳6か月以内、

III 型 1 歳 6 か月～20 歳、IV 型 20 歳以上であ

った。歩行不可能になった年齢は III 型 2～49

歳、IV 型 50 歳以上であった。経過は 92%で進

行性、うち 75%は緩徐または極めて緩徐であっ

た。 

 初発症状は下肢筋力低下が 70 例、上肢筋力低

下が 61 例に認められた。舌の線維束性収縮は 29

例に認められ、内訳は I、II 型に各 9 例、III 型 2

例、IV 型 6 例であった。手指の振戦は 50%にみ

られ、IV 型に 31 例と多かった。呼吸不全は挿

管・気管切開・人工呼吸管理は 21 例で実施され、

I 型 13 例全例、II 型 1 例、III 型 1 例、IV 型 4

例、SMARD 2 例であった。運動機能分離では、

起立位の保持が不可能なレベル 6、7 は各 24、37

例と半数以上を占めていた。 

２）患者登録システムの開始：平成 24 年 10 月

か ら 本 研 究 班 Web ペ ー ジ

http://plaza.umin.ac.jp/~SMART/、または「SMA

（脊髄性筋萎縮症）家族の会」Web ページ

http://www.sma-kazoku.net/を介して登録用紙

をダウンロードし、臨床情報と遺伝子情報を主治

医が記入して、本研究班の事務局に郵送する患者

登録システムを開始した。平成 24 年 2 月末現在

70 件である。事務局から研究の進捗等の情報を

研究班 Web ページのみならず、登録者へニュー

スレターとして配信を開始する。 

３）運動機能評価スケールの導入： 

MHFMS score は、SMAII 型では平均 14.1 点、

Ⅲ型では平均 31.1 点であった。期間中、2 回の

評価を行ったのは、II 型は 1 人で、2 歳 7 か月時

に 13 点であり、5 か月後の 3 歳 2 か月時点では

18 点であった。運動機能としては、足を伸ばし

ての坐位保持が、両手の支持が必要であった状況

から、手の支持が不要になるなどの機能獲得を認

めた。III 型では 2 人に対して、2 回の評価を行

い、38 点(4 歳 9 か月)→40 点(5 歳 3 か月)、22

点(12 歳 3 か月)→21点(12 歳 10 か月)であった。

前者では支持なし歩行が不可能であった状態か

ら、6 か月後には 5 歩以上の歩行が可能となり、

40 点満点となった。後者では、仰臥位から腹臥

位への寝返りが出来なくなった。 

４）思春期の患者家族を対象としたアンケート：

110通の家庭に郵送したが、有効回答数は72通、

回答率 65.5％、回答者は母親が 93％（67 名）、

父親が 7％（5 名）であった。患児の性別は 79％

（57 名）が男児、21％（15 名）が女児で、年齢

層は 10～12 歳が 39％（28 名）、13～15 歳 23％

（17 名）、16～19 歳が 21％（15 名）、20 歳以上

が 17％（12 名）であった。疾患の内訳は、デュ

シェンヌ型筋ジストロフィーが 38％（28 名）、

脊髄性筋萎縮症が 18％（13 名）、福山型筋ジス

トロフィーが 16％（10 名）、ベッカー型筋ジス
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トロフィーが 13％（9 名）、筋強直性ジストロフ

ィー、先天性ミオパチーが 4％（3 名）、肢体型

筋ジストロフィーがそれぞれ 3％（2 名）、メロ

シン欠損型、FSHD（顔面肩甲上腕型）が 1％（1

名）の割合であった。患児の所属しているのは、

約半数（49％）が普通学級に在籍しており、続

いて、特別支援学校（33％）、特別支援学級（14％）、

専門学校・大学院に通学している者が 3％となっ

ていた。 

54 名（75％）が二次性徴を迎えており、精神

的な成長を 6 割の親が感じていた。精神的な成長

を感じるのは友人との関係の変化であり、親には

反発が増えた一方で、社会的には感情のコントロ

ールができるようになったと理解している親が

多かった。 

病名の告知をうけている児が 50 名（75％）で

疾患ごとに見ると、脊髄性筋萎縮症が 13 名中

92％（12 名）と高く、告知していない 1 名も年

齢を見て開示予定と回答していた。続いて、デュ

シェンヌ型・ベッカー型筋ジストロフィーが 63

名中 26 名（70%）、福山型筋ジストロフィーは 9

名中 3 名（30％）であり、告知していない児の

方が多かった。疾患の受け入れには知的能力が関

わり、知的に問題のない児には適切な開示が必要

だろうと考えられた。 

そして、様々な成長をとげる思春期の児に対

応するために、親の苦悩は大きく、サポート体

制はないと感じている親が 82％(51 名)もおり、

子どもだけでなく、親をサポートするグループ

の必要性やライフステージを通して、教育と医

療が連携をとれることを望んでいた。 

 

Ｄ．考察 

臨床調査個人票の抽出対象として、4 都道府県

とした。これら 4 都道府県の占める人口は平成

17 年の人口調査によると日本の 26.5%を占めて

いる。従って、今回のパイロット調査は全国の約

1/4 の状態を表していると解釈できる。平成 24

年 5 月に「脊髄性筋萎縮症診療マニュアル」を出

版し、稀少性疾患である SMA の診療レベルの均

霑化と向上をめざしている。また、患者主導で臨

床情報と遺伝子情報を登録する患者登録システ

ムを構築したことにより、患者と医療との繋がり

が強化され、遺伝子変異型別の治療研究・臨床研

究が推進される。 

 運動障害に対する経時的な経過の観察および

治療効果判定に使用する方法は、反応性という側

面を確保するために、機能レベルに合わせて選択

する必要がある。MHFMS は歩行が困難となり、

独坐が可能な SMAII 型、III 型の患者に対して、

運動機能を評価するのに適している。小児期の

SMA 患者は、成長、発達に伴う運動機能の獲得

と、病勢による筋力低下、運動機能喪失が同時に

進行するため、運動機能評価の際には、本来の発

達により期待される機能獲得について考慮する

必要がある。そのためにも、多くの SMA 患者の

運動機能の推移について自然歴を数値化してお

くことは、今後、治療介入による効果を判定する

ために必要である。また、経時的に適正な評価を

行うことは、適切な治療介入による生活の質の向

上に寄与し、治療法開発の礎にもなると考えられ

る。 

 今回、神経筋疾患の思春期の子どもたちの実状

を把握したが、疾患により身体の受け入れや思春

期の課題には幅があった。 

医療・教育との連携について親は望んでおり、

まず第一段階として、患者登録システムを構築

し、登録された患者家族への定期的な情報発信

を行うことを計画した。家族が症状や対応を理

解することで、教育現場と情報共有しやすくな

ると考えられた。 

 

Ｅ．結論 

１）4 都道府県の SMA 104 例について臨床調査

個人票のデータベース化とその解析を行った。 

２）患者登録システムが開設でき、患者が自発的
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に登録をするシステムとして、家族会との連携の

下に、今後の SMA の臨床実態の把握のための基

盤ができた。 

３）MHFMS を用いて SMA 患者について運動機

能の数値化を行った。MHFMS は歩行が困難と

なり、独坐が可能な SMAⅡ型、Ⅲ型の患者に対

して、運動機能を評価するのに適している。引き

続き、自然歴についての検討を重ねていくことに

より、治療介入による運動機能への影響について、

評価する際の指標になりえると考えられた。 

４）神経・筋疾患を抱える親の以下のような意

見や希望を把握した。親たちは思春期の児に対

するサポート体制はほとんどないと思っており、

子どもだけでなく、親をサポートするグループ

の必要性を実感し、また児の成長過程において、

一貫した医療と教育の連携を望んでいた。 
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