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A：研究目的 

骨格筋の電気的興奮・収縮などに不可欠な

イオンチャネルの遺伝子異常が周期性四肢麻

痺、ミオトニーなどの疾患の原因となること

が判明した。これらは「チャネル病」と総称

される疾患に含まれる。われわれは平成 21

年度「本邦における筋チャネル病の実態に関

する研究（H21-難治-一般-132）」、平成 22～

23 年度「筋チャネル病および関連疾患の診

断・治療指針作成および新規治療法開発に向

けた基盤整備のための研究」班（H22-難治-

一般-118）、平成 24～25 年度「希少難治性筋

疾患に関する調査研究」（H24-難治等（難）-

一般-028）（研究代表者 青木正志教授）の一

連の研究の中で、全国アンケート調査、啓蒙

活動、遺伝子診断の推進を図るとともに、診

断基準案の策定とその学会承認を受けた。 

骨格筋チャネル病の実態解明には、重症度

分類の策定および診断確定のための適切な指

針が重要である。とくに周期性四肢麻痺は発

作性疾患のため、重症度分類が困難であるが、

本年度われわれが提案した３段階（軽・中等・

重症）の分類について、診断確定例で検討す

ることを目的とした。 

また、骨格筋チャネル病の診断確定のため

には、臨床神経生理学的検査が重要である。
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そこで、診断指針の策定のため、神経生理学

的検査の有用性をまず検討することにした。

とくに、Fournier らによるショートおよびロ

ングエクササイズテストにもとづく骨格筋チ

ャネル病の神経生理学的分類が、原因遺伝子

推定や診断確定に有用と示されているため、

まだその妥当性を本邦の症例で検討すること

とした。 

 

B：研究方法 

大阪大学および三重大学が全国から遺伝子

解析依頼を受けた筋チャネル病のうち、遺伝

子診断が確定した症例について、その症例要

約について後方視的に検討した。 

今年度、研究協力者など専門家の討議によ

り、周期性四肢麻痺の麻痺発作重症度につい

て検討した。さらに、周期性四肢麻痺 25 症例

のうち 12 家系 19 症例の病歴について、この

重症度に基づき分類し特徴を検討した。 

またすべての骨格筋チャネル病の診断確定

例のうち十分な神経生理学的検査データの存

在する 16 例の神経生理検査結果について検

討した。 

（倫理面への配慮） 

患者の遺伝子に関わる研究、患者情報を用い

た研究については、それぞれ大阪大学ヒトゲ

ノム研究審査委員会、大阪大学医学部附属病

院倫理委員会にて承認済みである。同意を文

書にて得て、研究への参加は患者の自由意思

に基づくこと、同意の撤回が自由にできるこ

と、連結可能匿名化を行い個人情報保護に最

大限の配慮をすることなど「ヒトゲノム・遺

伝子解析研究に関する倫理指針」などを遵守

し行った。 

 

 

C：研究結果 

重症度分類については、今年度、研究協力

者など専門家の討議により、周期性四肢麻痺

の麻痺発作重症度について以下の様に提案し

た。 

麻痺発作重症度（最低 6 カ月の診療観察期

間の後に判定する） 

歩行に介助を要する状態が 1 時間以上続く

麻痺発作のあった日が、 

軽症  平均 月に 1 日未満 

中等症   平均 月に 1 日以上 

重症     平均 月に４日以上 

われわれの提案する発作頻度による重症度

分類を適用すると、低カリウム性周期性四肢

麻痺(hypoPP)では軽症と重症に２極化する

傾向があった。いっぽう高カリウム性

(hyperPP)では重症に分類されるものはなか

った。永続的筋力低下を示す症例は hypoPP

および hyperPP１例ずつ存在した。 

Fournier らによる I から V の分類では、Cl

チャネル異常による先天性ミオトニー(MC)

は II に分類されるが、本邦の５例はすべて III

に分類された。 周期性四肢麻痺の再現といわ

れるロングエクササイズテストは hypoPP お

よび hyperPP の半数で陽性を示し、先天性パ

ラミオトニーでも１例で陽性を呈した。  

 

D：考察 

麻痺発作は低カリウム性が高カリウム性よ

りも重度であり、年齢とともに軽症化してい

くことが知られている。われわれの提案した

重症度分類はこれらの特徴を良く表すことが

できることが判明した。遺伝子診断を依頼さ

れた発端者症例は、家系内でも重症であるこ

とが多いことから、家系内のすべての発症者

についての調査をすることにより、本邦の症



 
 

例の全体像が明らかになると考えられる。 

 今回のわれわれの検討同様、Fournier らに

よる I から V の分類が、原報告ほどの特異度

がないことが報告されている。しかしながら、

われわれの結果は非常に特異度が低かった。

各施設の手技的問題が存在することも考えら

れるが、典型例の少なさ、人種による違いな

どの影響も考えられる。今後、前向き多施設

共同研究なども検討すべきであると考えられ

た。 

 

E：結論 

周期性四肢麻痺の重症度分類は有効である可

能性が示された。Fournier らによる神経生理

学的分類を診断指針に用いることについては、

更なる検討が必要である。 
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