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研究要旨 

症例は21歳男性。幼少期から動作開始時のミオトニア

を認めていた。周囲から異常を指摘され 21歳時に受診。

ヘラクレス様体型、増強法で誘発される両側眼瞼下垂、

反復運動によって改善するミオトニアを認めた。CK 上昇

や白内障、心伝導障害、内分泌障害はなかった。針筋

電図でミオトニー放電がみられたが、筋生検でジストロフ

ィー変化はなかった。CLCN1遺伝子解析で、c.1439C>A

のヘテロ接合性変異が認められた。母親、母方の祖父お

よび曾祖父に同様の症状がみられ、優性遺伝形式の家

族歴を有しており、Thomsen 病と診断した。Thomsen 病

はまれながら眼瞼下垂を呈するものがあることに留意す

べきである。 

 

A. 研究目的 

先天性筋強直症はミオトニア現象を主徴とする遺伝性

疾患で、筋のジストロフィー変化は伴わない。骨格筋塩

化物イオンチャネル遺伝子（CLCN1）の変異が原因であ

り、常染色体優性遺伝形式の Thomsen 病、常染色体劣

性遺伝形式の Becker病に分類され、Thomsen病の有病

率は 400,000 人に 1 人と推定されている (1)。先天性筋

強直症は幼少期から症状を呈し、外眼筋や顔面筋、舌

筋を含むすべての横紋筋にミオトニアが出現しうる。 

われわれは眼瞼ミオトニアや lid lagは伴わず、眼症状

として眼瞼下垂のみを認めたThomsen病の 1例を経験し

たので報告する。本症例のような特異的な表現系を呈す

る症例を報告することにより、希少な難治性筋疾患のレ

ジストリーの基盤を構築することが本研究の目的である。 

 

B. 研究方法（症例呈示） 

患者: 21歳、男性 

主訴: 動き始めの筋肉のこわばり 

既往歴: アトピー性皮膚炎、アレルギー性鼻炎あり。 

家族歴: 母、母方祖父、母方曾祖父に同様の症状あ

り。 

嗜好歴: 喫煙はなく、飲酒は機会飲酒である。 

現病歴: 出産に特に問題はなかったが、幼児期から

四肢の動きのぎこちなさに家族は気づいていた。小学校

ではソフトボール部に所属していた。小学 4 年生頃から

走りだす時に足がこわばって動かしにくいことを自覚する

ようになったが、運動能力は普通で、日常生活で症状を

自覚することはなかった。高校では野球部に所属してい

た。運動開始時の筋肉のこわばりは持続しており、一度

動作を中断すると、再度動き出す時にも筋肉のこわばり

が出現していた。高校3年生時には、歩行や階段昇降開

始時などの日常生活でも足の動かしにくさを自覚するよう

になった。大学入学時から摂食開始時の開口困難もみら

れるようになったが、会話や嚥下には問題なかった。大

学実習中に四肢の動きのぎこちなさを指摘され、2015 年

4 月に当科外来を受診し、精査加療目的に入院となっ

た。 

入院時現症: 身長 167.7 cm、体重 71.85 kg、BMI 

25.6、体温 36.4℃、血圧 122/72 mmHg、脈拍 83/分・

整。全身の軽度筋肥大を認めた（ヘラクレス様体型）。神

経所見では、意識清明で高次脳機能障害はなかった。

脳神経系では、眼球運動制限や複視はなかったが、両

瞼裂がやや狭小化し、両側とも増強法で眼瞼下垂が誘

発された。また、舌ミオトニアを認めた。筋力低下はなか

った。叩打性ミオトニアおよび把握性ミトニアを両側に認

めたが、動作の繰り返しで軽減した（warm-up現象）。 

（倫理面への配慮） 

本研究における医療情報の収集に当たっては、患者

自身より書面による説明と同意（インフォームド・コンセン

ト）を取得し、個人情報が特定されないように配慮した。 
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