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Ａ．研究目的 
筋ジストロフィー医療は障害者医療政策の先駆
けとして、専門病棟と研究班を核とした集学的医
療により構築され、呼吸管理・心筋保護治療等に
よる生命予後の改善などの成果を挙げた。一方、
社会的環境の変化により、患者の生活の場は病院
から地域に移行した。さらに、基礎的研究の成果
が臨床段階を迎えつつあるなど筋ジストロフィ
ー医療の環境は大きく変化している。これまでの
システムは、集学的医療のノウハウを地域医療シ
ステムに展開困難であったため、指定難病移行は
標準的医療を普及させるための好機であり、その
ための調査研究およびアウトリーチ活動を行う。 
Ｂ．研究方法
①アウトリーチ活動
研究班のホームページを構築し、質の高い医療情
報、指導資料や説明書などを掲載する。関連研究
班・患者登録ホームページ等とも相互リンクし、
効率的な情報提供に努めるほか、Facebook,
Twitter も併せて利用することで、多チャンネル
で幅広い層への情報提供を行う。地域での筋ジス
トロフィー医療体制構築を支援する目的で、関連
職種向けセミナー、リハビリテーションセミナー
、筋ジストロフィーの CNS 障害研究会を行い、
筋ジストロフィーに対する知識・技術普及を図る
。市民・患者向けの市民公開講座も行う。
②患者登録運用
ジストロフィノパチー、先天性ミオパチー(先天
性筋ジストロフィー含む)は国立精神・神経医療

研究要旨 
筋ジストロフィーの標準的医療を専門医療機関と地域医療・保健・介護・福祉・教育機関との
連携により、地域の実情に応じたシステムで普及させることを目的とした調査・アウトリーチ
活動を行う。ガイドラインと連携した診療実態調査、診断が困難な肢帯型、先天型、筋強直性
(2 型)の診断手順を作成する。生命予後の改善と在宅療養期間の長期化によって深刻化してい
る介護者の健康管理問題調査を行う。ホームページ等を通じた情報提供、リハビリテーショ
ン・関連職種向けセミナー、市民公開講座を行い、筋ジストロフィーに対する関係者・患者の
知識・技術向上とネットワーク構築を図る。
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研究センターを事務局として、筋強直性ジストロ
フィーは大阪大学を事務局として患者登録
(Remudy)を実施。事務局運営費の一部を負担す
るほか、連携して広報を行い登録推進を図る。登
録データについては随時解析を行い、ホームペー
ジや学会等を通じて公表する。効率的な運用方法
に つ い て 、 関 連 研 究 班 等 と 協 議 し 、
MDCTN(muscular dystrophy clinical trial 
network)や Remudy 事務局の統合など具体策を
構築する。 
③診療実態調査 
標準的医療推進のツールとして 2014 年に「デュ
シェンヌ型筋ジストロフィー診療ガイドライン
2014」を発刊した。さらに、現在「筋強直性ジ
ストロフィー診療ガイドライン」を神経学会主体
で作成している。当班は、ガイドライン作成に協
力すると共に、ガイドライン作成における基礎資
料・前後比較に利用する目的で、診療実態調査を
行う。筋強直性ジストロフィーにおいて、患者登
録参加者および班員施設の受診患者を対象とし
たアンケート調査、神経内科・小児神経専門医を
対象としたアンケート調査を行う。デュシェンヌ
型についてはガイドライン発刊前に行った、患者
、神経内科・小児神経専門医、臨床遺伝専門医を
対象として行ったアンケート調査を元に、再調査
を行なう。 
④診断手順作成 
未分類疾患が多く鑑別診断が困難な肢帯型筋ジ
ストロフィー、先天性筋ジストロフィー、筋強直
性ジストロフィー(2 型)に対して標準的診断手順
を作成する。 
⑤介護者健康問題調査 
高度医療ケアを要する患者の在宅期間長期化は
介護負担を増加させており、介護者の健康問題が
患者の活動・QOL に及ぼす影響も大きくなって
いる。さらに、デュシェンヌ型筋ジストロフィー
の母親は一定の割合で変異保有者が存在する。女
性変異保有者の心筋障害・骨格筋障害発症率は、
加齢と共に上昇することが知られているが、実態
については情報が不十分である。介護者(両親)の
健康問題についての調査を行い、介護者の抱える
健康問題と変異保有女性の発症リスクについて
も明らかにし適切な対策を構築する。介護者の健
康管理についての関心を高めるため、介護者検診
推奨項目を作成しホームページで公開する。 
 （倫理面への配慮） 
診療実態調査では、同意を得た対象者のみから回
答を得る他、個人情報は収集しない。介護者健康
問題調査においては、遺伝性疾患に対する十分な
配慮と心理ケアに努める。                     
Ｃ．研究結果   
①アウトリーチ活動 
2017 年 3 月にホームページ仮サイトを立ち上げ
、セミナーや市民公開講座の広告を開始。2017
年 6 月には本サイトを開設し、一般向けの情報提
供を開始し、徐々にコンテンツを充実している。
診断手順や介護者検診推奨項目作成にともない、
2018 年 3 月に医療者向けサブドメインを開設、
医師向け情報提供を開始した(参考資料①②)。オ

リジナルコンテンツ以外にも、関連研究班・
Remudy ホームページ等とも相互リンクを貼り、
どのホームページにアクセスしても必要な情報
にアクセスできる様工夫している。さらに、
Facebook, Twitter も併せて利用することで、多
チャンネルで幅広い層への情報提供を実施して
いる。 
市民公開講座、セミナーなどは以下の通り実施し
た(参考資料③-⑧)。 
2017 年 6 月 18 日：顔面肩甲上腕型筋ジストロ
フィー市民公開講座 メルパルク大阪 参加者
87 名、Web アクセス 330 以上  
2017 年 7 月 30 日：筋ジストロフィー関連職種
セミナー 千里ライフサイエンスセンター 参
加者 79 名 
2017 年 11 月 26 日：筋ジストロフィー関連職種
セミナー 国立病院機構本部 参加者 47 名 
2017 年 6 月 11 日：筋ジストロフィーリハビリテ
ーションセミナーベーシックコース 川崎リハ
ビリテーション学院 参加者 140 名(定員オーバ
ー) 
2017 年 10 月 15 日：筋ジストロフィーリハビリ
テーションセミナーアドバンスコース テーマ
：シーティング 仙台西多賀病院 参加者 74 名 
2018 年 1 月 13 日：筋ジストロフィーの CNS 障
害研究会 国立病院機構本部 
2017 年 7 月 30 日：ワークショップ テーマ：
筋ジストロフィーの地域医療システム構築に向
けての課題 千里ライフサイエンスセンター 
②患者登録運用 
ホームページ、セミナーや学会等を通じて患者登
録の意義、解析データ等について報告。患者登録
数はジストロフィノパチーで 1700 名以上、筋強
直性ジストロフィーで 700 名以上と順調な患者
登録数を確保しており、治験の実施可能調査・リ
クルートやケア実態調査など臨床研究への活用
も進んでいる。 
登録に関わる効率的な事務運用、 clinical 
innovation network や難病情報ネットワークと
の 連 携 体 制 に つ い て 、 MDCTN(muscular 
dystrophy clinical trial network)と Remudy の
事務局統合を含め、国立精神・神経医療研究セン
ター関連班と協議を行っている。筋ジストロフィ
ーでは肢帯型や顔面肩甲上腕型、エメリー・ドラ
イフス型、眼咽頭筋型の登録がまだ実施できてお
らず、登録用紙案を作成した(参考資料⑨-⑪)。運
用再構築の中で、これらも含めて効率的でコスト
パフォーマンスの高い登録にすると共に、将来的
に難病プラットフォームへの移管も含めて検討
を進めている。 
③診療実態調査 
筋強直性ジストロフィーについて、患者を対象と
したアンケートと神経内科・小児神経科専門医を
対象としたアンケートを作成した(参考資料⑫⑬
)。患者向けアンケートは 2018 年 1 月に大阪大
学で倫理審査承認を受け、Remudy 登録患者へア
ンケートを送付した。各班員施設でも倫理審査承
認を得て、受診患者への調査を実施。現在アンケ
ート回収中である。専門医向けアンケートは
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2018 年 2 月に刀根山病院で倫理審査承認を受け
、神経内科専門医・小児神経科専門医を対象にア
ンケートを送付し回収中である。 
デュシェンヌ型筋ジストロフィーについては、ガ
イドライン発刊前の患者向けアンケート、神経内
科・小児神経専門医向けアンケート、臨床遺伝専
門医向けアンケートを基に、調査項目を決定。倫
理審査承認を得次第、調査開始予定。 
④診断手順 
2017 年中頃までに作成方針を検討し、班会議
(2017 年 11 月 25 日)に第一案が提出され議論を
行った。2017 年度中に各疾患の手順案が提出さ
れ、統一化作業と、検索機関の掲載許諾確認等を
経て完成。日本神経学会・日本小児神経学会で承
認を得て、研究班・学会 HP 等で公表する予定で
ある。 
⑤介護者健康管理調査 
2017 年 7 月までにグループ内で議論を行い、プ
ロトコルを作成し代表施設・協力施設での倫理審
査に入った。倫理審査過程で複数の指摘を受けた
ことから、計画書の改定を余儀なくされた。改定
案について再度倫理審査を受けた後に、調査開始
を目指している。これと並行し、介護者健康管理
への関心を高めること、検診内容の標準化を促進
する目的で、介護者検診推奨項目を作成、研究班
ホームページに掲載した(参考資料⑭-⑯)。 
Ｄ．考察   
 これまで、筋ジストロフィー医療は専門病棟を
有する国立病院機構を中心として担ってきた。し
かし、生命予後の改善や生活領域の変化に伴い、
患者の受診先は地域の医療機関が主となってい
る。在宅でのサービス利用についても、難病シス
テムに入っていなかったことで、保健師の支援が
受けにくいなどの問題があった。 
 地域で専門医療機関と一般医療機関、保険・福
祉・介護・教育機関が連携して筋ジストロフィー
を診療していくための体制構築が重要で、診断手
順作成やリハビリテーション・関連職種に対する
教育活動は、こうした体制構築に不可欠なもので
ある。これらの職種に筋ジストロフィーについて
の理解を深めてもらい、専門医との意思疎通を図
る上でセミナー・研究会は大きな意義を持つ。リ
ハビリテーションセミナーでは多数の希望者が
あり、参加者を制限せざるを得ないなど高い関心
があることも分かった。こうした活動については
継続的な取り組みを行う予定である。 
 筋ジストロフィーの領域では新規治療開発が
進んでおり、円滑な治験遂行、臨床研究促進に患
者登録が重要である。患者登録推進に向けた広報
活動に加え、効率的な運用法について関連機関と
連携し工夫を図る。 
 また、標準的医療普及のツールとして診療ガイ
ドラインは大きな役割を果たすが、その有効性評
価と医療課題の検索を目的とした診療実態調査
は、高いレベルのエビデンスが乏しい希少疾病に
おいて、ガイドライン作成・更新における重要な
基礎データとなる。 
 筋ジストロフィーでは遺伝学的多様性と表現
学的多様性が存在するため、臨床症状だけで確定

診断することが困難な場合が少なくない。また、
免疫学的検索や遺伝学的解析は利用可能な資源(
施設)にも制約がある。一方で、新規治療の適応
には正確な診断が不可欠で、効率的な診断手順の
重要性は高まっている。標準的診断手順作成は、
本邦の筋ジストロフィー診断能力を向上させ、臨
床レベル向上に寄与することが期待される。 
介護者の健康問題については、現状では十分な

関心が払われていない。また、女性変異保有者の
発症リスクについても十分なデータが無い。本調
査・検診推奨項目公表等を通じて、この問題に対
する関心を高めると共に、本邦のエビデンスを明
らかにし、適切な対応方法を構築する。 
Ｅ．結論               
 本研究により、地域を単位とした筋ジストロ
フィーの標準的医療提供体制の構築が促進され
ることが期待される。    
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