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研究要旨 

「先天性ミオパチー」、および「先天性筋疾患」は、治療法の確立が待望されている稀少難病で、いわゆる”unmet 

medical needs”に該当する。最近、その多彩な病態機構が、徐々に解明され、責任遺伝子が同定されてきたが、その希

少性から、自然歴研究は不十分である。一刻も早い「臨床試験のための患者登録」である「レジストリー」の構築が待望さ

れている。一方、難病助成法に基づく「医療費補助のための患者登録」として「指定難病」制度が平成 27 年度から開始さ

れた。この指定難病「筋ジストロフィー」の患者認定のための診断基準、重症度分類の作成作業に平成 26 年度から参加

した。これによって得られた患者登録の課題を踏まえて、平成 26 年から平成 28 年度に、「先天性ミオパチー」 レジストリ

ーに協力・参加した。   

 

 

A. 研究目的 

先天性ミオパチーの疫学・自然歴の収集と治療法開

発促進を目的とした全国規模のレジストリーを構築する。

分担研究者として、NCNP で「先天性筋疾患」レジストリ

ーを推進する石山昭彦博士に協力して、先天性ミオパチ

ｰ National registry を進める。 

 

B. 研究方法 

「指定難病筋ジストロフィー」ファクトシート作成協力：

国立病院機構刀根山病院松村 剛博士を中心に、「筋

ジストロフィー」を「指定難病」とすべく、多様な筋ジストロ

フィーの疫学・自然歴・診断基準・重症度分類が作成さ

れた。このうち国立病院機構鈴鹿病院臨床研究部久留 

聡博士、国立病院機構青森病院高田博仁博士が記載さ

れた「肢帯型筋ジストロフィー（LGMD）」の項について、

その改訂作業に協力した。 

「先天性ミオパチｰ」レジストリー：「先天性ミオパチｰ」を

含む「先天性筋疾患」の疫学・自然歴の収集および治療

開始促進を目的とした疾患レジストリー研究班・班会議に

出席し、「先天性ミオパチｰ」登録戦略の障壁と問題点に

ついて検討した。 

（倫理面への配慮） 

本研究は「臨床研究に関する倫理指針」を遵守して施

行され、開示すべき COI 関係にある企業等はない。 

 

C. 研究結果 

指定難病「筋ジストロフィー」資料作成協力：①難治性

疾患に対する「医療費補助」という観点から、臨床病型や

責任遺伝子によらない筋ジストロフィーの総括的な診断

基準が作成された。また責任遺伝子が同定されない筋ジ

ストロフィーの遺伝子検査の手順、病理診断が実施でき

ない小児筋ジストロフィーの登録について議論された。

②疫学：多くの筋ジストロフィー病型で、十分な疫学調査

が実施されていない実態が明らかとなった。③重症度分

類：世界的に問題となっている運動機能の評価が検討課

題となった。補助無く階段昇降可能（手すりも用いない）、

から患者を登録することとした。 

「先天性ミオパチｰ」レジストリー構築：先天性ミオパチ

ｰは、骨格筋の先天的な構造異常によって、乳児期から

筋力・筋緊張の低下（floppy infant）を呈し、経過は緩徐

ながら進行性の経過を示す遺伝性筋疾患の総称である。

その病理学的特徴から、ネマリンミオパチｰ、セントラルコ



ア病、マルチミニコア病、ミオチュブラーミオパチｰ、先天

性筋線維不均衡症といった病型分類がされている。最近

の次世代シークエンサーによる解析から、様々な責任遺

伝子が同定されてきたが、未だ責任遺伝子が同定されな

い症例も多い。平成 27 年度には NCNP 分担研究者石

山昭彦博士が推進する「先天性ミオパチｰ」「先天性筋ジ

ストロフィー」「筋原線維ミオパチー」｢先天性筋無力症候

群｣を包括する「先天性筋疾患」レジストリーが準備され、

平成 28 年春からレジストリーが開始された。班会議では

この先天性筋疾患の National registry の現状・登録戦略

上の障壁について確認し、その対策と、登録数加速への

戦略を議論した。また、責任遺伝子が次々と同定されて

いる先天性筋無力症候群の分子病態と治療について、

分担研究者大野欽司博士に御講演をいただき、理解を

深めた。 

 

D. 考察 

「指定難病」は、中等症ないし重症の患者を対象とした

「医療費補助のための患者登録」であり、一方、「臨床試

験のための患者登録」である「レジストリー」は、本来、そ

の疫学・自然歴研究を基盤として、最終的には軽症ない

し中等症の患者を対象とした「臨床治験・創薬」を目標と

する。ところが、先天性ミオパチーでは、その希少性によ

って、自然歴研究は極めて困難である。この障壁を乗り

越えるべく、医療関係者および患者･家族の協力によっ

て、軽症から重症までの全患者を対象とした、レジストリ

ーの構築が不可欠と考えられた。本研究による「先天性ミ

オパチー」の National registry が、CMDIR（Congenital 

muscle disease international registry）へと発展して、この

稀少疾患の病態と自然歴解明から、一刻も早い臨床治

験に繋がることが期待される。 

 

E. 結論 

先天性ミオパチｰを含む、「先天性筋疾患」について、

基盤となる、問題点を抽出し、平成 28 年度から開始され

た「先天性筋疾患」National registry に協力した。さらに平

成 29 年度以降のこの研究の展望について検討した。 
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