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研究要旨 

今後行うべき希少筋疾患の登録事業のあり方について検討する。とくに dysferlinopathy について、GNE ミオパチー登

録事業、および海外における international dysferlinopathy registry を参考に提言を行った。 

   

 

A. 研究目的 

患者登録は希少疾患の治験・治療促進に有用なツー

ル で あ る 。 GNE ミ オ パ チ ー 登 録 事 業 の 経 験 か ら

dysferlinopathy および 先天性筋無力症について検討

した。 

 

B. 研究方法 

登録の原資料となるべき疫学面や臨床面での比較検

討を行った。国内希少疾病登録として神経・筋疾患患者

登録（Remudy）による GNE ミオパチー患者登録、国際登

録として GNE ミオパチーの国際登録である GNEM-DMP

（https://www.gnem-dmp.com）、患者会運営モデルとして

国 際 ジ ス フ ェ ル リ ノ パ チ ー 患 者 登 録 事 業

（http://www.dysferlinregistry.org）を参考にした。 

（倫理面への配慮） 

NCNP の筋疾患患者の後ろ向きカルテ調査について

は疫学研究として国立研究開発法人国立精神・神経医

療研究センター倫理委員会の承認を得ている。 

 

C. 研究結果 

2016 年末現在で、神経・筋疾患患者登録（Remudy）

に登録している GNE ミオパチー患者は 181 名である。本

邦の GNE ミオパチー患者のうち、頻度の多い遺伝子変

異は V603L（28 名）、D207V/V603L（28 名）であり、歩行

喪失年齢など変異登録データを元にした疫学研究が可

能であった一方、それ以外の変異では同一変異を持つ

患者数が 4 名以下であった。GNEM-DMP は日本以外の

患者を対象として行われている国際登録である。患者は

26 カ国 200 名以上に達している。国際ジスフェルリノパチ

ー登録では患者数は 300 名以上（日本からの 17 名を含

む）であった。 

昨年の本研究で、dysferlinopathy での登録患者数は

160 名程度になることを予測したが、NCNP カルテ調査で

は遺伝子変異のバリエーションは GNE ミオパチーよりも

多く、NCNP 患者 48 名のうち頻度の最も高い遺伝子変異

で も 4 名 の 患 者 し か お ら ず 、 genotype-phenotype 

correlation を検討することは困難と考えた。 

 

D. 考察 

dysferlinopathy 登録については国内登録として GNE ミ

オパチー同様に運営できると思われる。日本語でもエン

トリーできる International dysferlinopathy registry との分

業や協力・整合性を考慮しつつ、登録事業のあり方を考

えたい。とくに遺伝子変異に基づく表現型の確立した国

際登録とのタイアップにより疫学研究をより促進すること

が必要と考えた。また難病事業制度とのタイアップも有効

な可能性がある。 

 

E. 結論 

希少筋疾患の患者登録を運営するに当たっては、国

際協調や包括的な登録制度の作成、指定難病事業との

協調を考慮して進めるべきである。 
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H. 知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得 

なし 

2. 実用新案登録 

なし 

3. その他 

なし 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


