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研究センター・センター長) 

髙田博仁 （国立病院機構青森病院脳神経内科・院長）   
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中村昭則 （国立病院機構まつもと医療センター臨床研

究部・臨床研究部長）   

西野一三 （国立精神・神経医療研究センター神経研

究所疾病研究第一部・部長）   

橋本大哉 （名古屋市立大学臨床研究開発支援センタ

ー・特任准教授） 
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教授）   
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・教授）   

吉浦孝一郎 (長崎大学原爆後障害医療研究所・教授) 

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、筋強直性ジストロフィーの遺伝学的診療実態調査や、筋強直性ジストロフィー患者向

け資料作成、ジストロフィノパチー診断手順改訂を行った。COVID-19 パンデミックに際し、神経筋疾

患向けの情報提供、呼吸ケアを要する患者の感染対策を発表、筋ジストロフィー患者に及ぼす影響

の実態調査を実施している。介護者の健康管理問題調査について解析を行った。顔面肩甲上腕型

筋ジストロフィーについて、主観的臨床評価指標(FSHDHI)の日本語版作成・検証作業を行ってい

る。ロボットスーツHALの神経筋疾患における長期有効性を評価するため、神経変性班(中島班)と協

力しデータ収集を実施している。沖縄型について単関節型HAL を用いた有効性評価を実施するとと

もに遺伝学的解析も追加した。患者登録について、従来から実施しているジストロフィノパチー、筋強

直性ジストロフィー、先天性ミオパチーの登録推進に努めると共に、2020 年 9 月に顔面肩甲上腕型

筋ジストロフィーの登録も開始した。アウトリーチ活動については、COVID-19 パンデミックの影響でリ

ハビリテーション・関連職種向けセミナー、市民公開講座などが行えなかったが、ホームページを通じ

た情報提供に努めると共に、中枢神経障害研究会についてはWebinarの形で開催した。 
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研究協力者氏名  

饗場郁子 （国立病院機構東名古屋病院脳神経内科・

臨床研究部長） 

荒畑 創 （国立病院機構大牟田病院脳神経内科・医

長） 

池田真理子 （藤田医科大学病院臨床遺伝科・准教授） 

犬飼 晃 （国立病院機構東名古屋病院第一脳神経内

科・統括診療部長） 

貝谷久宣 （日本筋ジストロフィー協会・理事長）   

木村 隆 （国立病院機構旭川医療センター脳神経内

科・副院長） 

小林道雄 (国立病院機構あきた病院脳神経内科・部

長) 

駒井清暢 （国立病院機構医王病院脳神経内科・院長）   

齊藤利雄 （国立病院機構大阪刀根山医療センター脳

神経内科・小児神経内科部長） 

白石一浩 （国立病院機構宇多野病院小児神経科・医

長） 

武田伸一 （国立精神・神経医療研究センター・理事） 

丹野清美 （国立病院機構東京医療センター臨床研究

センター政策医療企画研究部臨床疫学研究室・研究

員） 

古和久典 （国立病院機構松江医療センター脳神経内

科・副院長） 

西牧謙吾 （国立障害者リハビリテーションセンター病

院小児科・院長）  

橋口修二 （国立病院機構徳島病院脳神経内科・副院

長) 

渡辺美智子（慶応義塾大学大学院健康マネジメント研

究科・教授） 

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、専門病棟と全国規模の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

つあり、2020 年 5月にはエクソン・スキッピング治療薬の

ビルトラルセンが保険適用になるなど筋ジストロフィー医

療の環境は変革期にある。これまでに構築された専門

医療機関、臨床研究ネットワーク、患者登録・関連研究

班・学会・研究会と連携し、集学的医療のノウハウを均

霑化させ、全国で標準的医療と円滑な移行医療を実践

するために必要な調査･研究、アウトリーチ活動を行う。 

 2020 年初めからの COVID-19 パンデミックは、筋ジス

トロフィーを含む全ての人や医療・経済に大きな影響を

もたらしている。神経筋疾患患者への正しい情報提供と

、実態調査を行う。 

Ｂ．研究方法 

① ガイドライン作成支援・連携・患者向け資料作成 

a. 筋強直性ジストロフィー臨床遺伝専門医対象調査 

日本神経学会における「筋強直性ジストロフィー診療

ガイドライン 2020」作成中に、筋強直性ジストロフィーの

遺伝学的診療についての実態調査の必要性が認識さ

れた。プロトコールや質問項目を検討の上、2020年1月

に倫理審査承認を得て、臨床遺伝専門医制度委員会

の協力をいただき、全国の臨床遺伝専門医 1414 名を

対象に、調査期間 2020 年 4-6月でアンケート調査を行

った。 

b. 筋強直性ジストロフィー全国遺伝子医療部門連絡会

議参加施設対象アンケート調査 

上記の臨床遺伝専門医対象調査において、生殖医

療に関して、男性患者も出生前診断・着床前診断の対

象になる、など積極的意見が多く見られた。男性患者の

出生前診断・遺伝カウンセリングに対応しているとの回

答も多く見られた。 

このため、出生前診断・着床前診断の実施状況を確

認する必要があると判断し、全国遺伝子医療部門連絡

会議参加施設への調査を計画。2020 年 11月に倫理審

査承認を得て、2020 年 11-12月に調査を行った。 

c. 先天性筋強直性ジストロフィーの医療的ケアに関す

る研究 

 2018 年に実施した筋強直性ジストロフィー患者対象

調査の中に先天型・小児型の回答は 87 名あった。これ

らの回答について解析を実施した。 

d. 筋強直性ジストロフィー診療ガイドライン患者向け資
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料作成 

 2020 年 9月に「筋強直性ジストロフィー診療ガイドライ

ン 2020」を発刊したが、患者グループ等より診療ガイド

ラインは患者・関係者が理解することは困難であり、患

者向けの資料を作成して欲しいとの強い希望があった。 

 本症は、多彩な全身合併症を有する一方で、症状の

自覚が乏しく医療のコンプライアンスが不良であることか

ら、本症の予後を改善するには、合併症の存在や集学

的医療の必要性を患者自身に理解いただくことが重要

で、そのための一般向け資料が極めて重要と考えられ

た。 

 このため、診療ガイドラインのエッセンスを分かりやす

く伝えるための資料作成を行った。 

e. ジストロフィノパチー診断手順改訂 

 筋ジストロフィーにおいては、新規治療薬の開発が進

みつつある。エクソン・スキッピング療法やリードスルー

治療など遺伝子変異に基づいた治療法においては、治

療対象者の選定に遺伝学的診断が不可欠となる。デュ

シェンヌ型筋ジストロフィーでは 2020 年にジストロフィン

遺伝子のエクソン 53 をスキッピングさせる核酸医薬、ビ

ルトラルセンが保険適用となった。このような背景の下で

、2016 年には、MLPA 法に加えシークエンス検査も保

険適用となっている。このような状況を踏まえ、できるだ

け非侵襲的で効率的にジストロフィノパチーの覚醒診断

が行えるよう診断手順を見直した。  

② COVID-19 実態調査、情報提供 

a. 神経筋疾患患者への情報提供 

 2020 年はCOVID-19世界同時パンデミックが発生し、

緊急事態宣言が発令されるなど、国民の健康・生活・経

済活動等に深刻な影響をもたらした。筋ジストロフィー

患者も様々な影響が及ぼされたが、筋ジストロフィー患

者に有用な信頼性の高い情報は限られ、そのことによる

不安感も高かった。このため、研究班 HP 等を通じて、

筋ジストロフィーを含む神経筋疾患患者に有用な情報

提供に努めた。 

b. 呼吸ケア患者の感染対策 

 筋ジストロフィー患者では、感染予防が第一であること

は言うまでも無いが、呼吸ケアを要する患者が感染した

場合、介護による接触やエアロゾル等を通じたクラスタ

ーリスクが高い。このため、呼吸ケアを要する患者に対

する感染防御対策について国立病院機構の全国筋ジ

ストロフィー施設長協議会、国立重症心身障害者協議

会、国立病院機構等神経内科協議会が協働で「

COVID-19 に関連する筋ジストロフィー・重症心身障害

児者・神経筋難病患者に対する呼吸ケアの注意点」を

まとめた。研究班 HP にこれを掲載、関連する他学会等

の情報についても掲載した。 

c. COVID-19が筋ジストロフィー患者に及ぼす影響の実

態調査 

 筋ジストロフィー患者が COVID-19パンデミックで受け

た影響について明らかにする目的で、Web でのアンケ

ート調査を計画し、倫理審査の上 2020 年 5 月 11 日よ

り調査を開始した。全員を対象とした一次調査と、

COVID-19 罹患者を対象とした二次調査に分けた。一

次調査では、背景情報と、医療、サービス利用、生活、

健康への影響と COVID-19 罹患の有無を質問した。二

次調査では、COVID-19 の予後、最重症時の呼吸管理

方法、COVID-19治療の内容を調査した。本調査では、

経時的変化を評価する目的で、ニックネームを用いて

繰り返し回答を可能とした。アンケートは研究班HP上に

公開し、患者登録や患者会、分担研究施設など複数の

チャネルにより周知を図った。 

③ 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、実態は十分把握されていない。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目的で、前期班で作成し

た介護者検診推奨項目を受検した介護者を対象に健

康問題についての調査を計画した。検診データ・身体

所見に加え、介護負担や QOL についての調査も実施
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する。遺伝性疾患での調査であり、調査内容に加え心

理士による相談の補償等心理的負担等への配慮を十

分にした上で 2018 年 10月-2020 年 3月に 5施設で調

査を実施した。 

④ ロボットスーツ HAL の筋疾患における長期使用効

果データ収集 

 本邦で開発され、2016 年 4 月に筋ジストロフィーを含

む神経筋 8 疾患に保険適用となった HAL の長期有効

性・安全性評価を行う。神経変性疾患班(中島班)と協力

してデータ収集を行う。 

 ワーキンググループを組織し、2019 年 1月に初回ミー

ティングを実施。新潟病院でプロトコール・EDCを作成、

倫理審査を受けた。2020 年 1 月にスタートアップミーテ

ィングを実施。倫理審査承認を得た施設からデータ入

力を開始した。 

沖縄型については、新潟病院と聖マリア病院にて上

肢単関節型 HAL の使用成績を調査している。2020 年

度は医療用下肢型HAL の効果について沖縄病院で実

施、遺伝学的解析も長崎大学で実施した。 

⑤ 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー主観的臨床評価

指標(FSHDHI)日本語版作成・評価 

近年、新規治療薬の開発においては、客観的指標に

加えて主観的評価が重要視されるようになっている。こ

のため、筋ジストロフィー領域においても、疾病特異的

な主観的臨床評価指標の開発が進みつつあり、国際共

同試験などでも用いられる可能性が高い。主観的臨床

評価では、生活習慣の違いなどが結果に影響するため

、国際共同試験での利用には、翻訳作業だけで無く、

妥当性評価も実施しておくことが重要である。われわれ

は、以前筋強直性ジストロフィーの主観的臨床評価指

標であるMDHI の日本語版作成・評価作業を経験して

おり、FSHDHI についても日本語版作成・評価を行うこ

とを計画した。 

開発元である米国 Rochester 大学との契約締結後、

原版を入手し日本語版作成作業を開始。独立した 2 つ

の日本語版を作成し、協議の上統一案を作成、逆翻訳

の上 Rochester 大学と細かなニュアンスを調整して日本

語版を完成、少数例での試用調査を実施した。 

⑥ 患者登録効率的運用と新規疾患登録 

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)を実施していたが、事務

局の効率的運用のため国立精神・神経医療研究センタ

ーに集約した。研究班では事務局運営費の一部を負担

するほか、広報活動を協力して行い登録推進を図る。

登録データについては、ホームページや学会等を通じ

て随時公表する。 

登録システムも疾患毎に個別に構築していたものを、

統合・階層化する形に再構築し、新しいシステムでの運

用を開始。新システムの下で 2020 年 9月から顔面肩甲

上腕型の患者登録を開始した。この他、眼咽頭型につ

いても登録開始に向けた準備を実施している。 

⑦ 医療支援・アウトリーチ活動 

政策研究班として、関連学会や研究班と協力し医療

支援や情報提供に努めている。ホームページを通じた

情報提供：研究班のホームページに一般向けドメインと

医療者向けサブドメインを開設しており、一般向けの情

報提供に加え、医療者向けの情報提供も行う。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。2020 年度は、特に COVID-19 に関する情

報提供・調査を積極的に実施した。 

2019 年まで、市民公開講座、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

害研究会等を実施してきたが、COVID-19 のため実地

での実施が困難となった。このため、Web セミナーの形

で、顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー患者登録の案内、

CNS 障害研究会セミナーを実施した。 

 （倫理面への配慮） 

「人を対象とする医学系研究に関する倫理指針」など関

連指針・法律を遵守して行う。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。                     
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Ｃ．研究結果   

① ガイドライン作成支援・連携(診療実態調査) 

a. 筋強直性ジストロフィー臨床遺伝専門医対象調査 

617 名から回答を得て(回収率 44.6%)、同意確認が

取れた 586 名を解析対象とした。 

生殖医療に関して、ガイドラインでは日本産科婦人科

学会の見解を踏まえて、「男性患者由来の場合におい

ては、女性患者由来の場合に比べ先天性筋強直性ジ

ストロフィー児が生じることは少ないため、一般的に出生

前診断の対象とはならない」と記載した。しかし、本調査

では回答者の 2/3 が「男性も対象」と回答し、着床前診

断についても、「男女とも対象」28%、「基準を緩めて選

択しやすくすべき」39%など多数を占め、自由意見でも 

「他国でできることは日本でもできるようにすべき」など積

極的な意見が多く見られた。男性患者の出生前診断に

対応しているとの回答も多かった。 

b. 筋強直性ジストロフィー全国遺伝子医療部門連絡

会議参加施設対象アンケート調査 

 77施設から回答を得た回収率 59% 

 出生前診断、着床前診断について、女性患者の実施

経験は 10 施設が有しており、2 施設は出生前診断・着

床前診断ともに実施、5 施設は出生前診断のみ実施、3

施設は着床前診断のみ実施されていた。直近 3 年間の

実施症例数は出生前診断で 0例 1施設、1例 5施設、

2例 1施設、着床前診断で 1例 4施設、2例 1施設だ

った。男性患者の実施経験がある施設は無かったが、1

施設は着床前診断を申請中との回答だった。 

 自由記載では、消極的意見が 6 施設で見られた一方

で、積極的意見も 10 施設からあった。当事者の希望を

最優先すべき、無規制での実施を防ぐ上でもきちんと

遺伝カウンセリングできる施設で受けられるようにすべき

、着床前診断の方が出生前診断より倫理的ハードルや

患者負担が低いなどの意見があった。 

c. 先天性筋強直性ジストロフィーの医療的ケアに関

する研究 

 先天型では周産期異常や精神運動発達遅滞が多く、

小児型では指の動きにくさが最も多かった。自覚症状

は指の動きの悪さ、易疲労性が最も多く 95%以上に認

められた。専門医通院は 82%が行われており、理学療

法も 8 割が継続していた。回答者の約半数が原疾患に

対する情報提供と支援を享受していると回答したが、社

会生活や教育、家族計画へにおける情報提供・支援は

十分だと感じていなかった。 

d. 筋強直性ジストロフィー診療ガイドライン患者向け

資料作成 

 日本神経学会「筋強直性ジストロフィー診療ガイドライ

ン作成委員会」のメンバーで、研究班の分担研究者を

中心に原稿を作成、作成委員会のメンバー及び患者グ

ループの査読を受けて作成した。 

 一般の方が読みやすくするため、医師向けの専門的

内容は省略・削除すると共に、関連する CQ を統合し全

体の分量を抑えた他、エッセンスと解説に分け、エッセ

ンスだけでもメッセージが伝わるようにした。理解を助け

るため、用語解説や、イラストを多用したほか、コラムも

入れた。手の力が弱い患者さんが多いため、A6 版 102

ページと持ちやすい大きさの冊子とした。患者グループ

から、IT を苦手とする患者が多いこと、医療機関を受診

していない患者が多いことなどから、誰もが購入できる

書籍として出版して欲しいとの強い要望があり、関係機

関と調整の上 2021 年 3月に刊行した。  

e. ジストロフィノパチー診断手順改訂 

 臨床的にジストロフィノパチーを疑った場合、従来の

手順では最初に MLPA 法でエクソン単位の欠失・重複

を検索し、変異が見つからない場合は筋生検で免疫学

的にジストロフィン蛋白の発現異常を確認した上でシー

クエンス検査を行うこととしていた。 

 しかし、2016 年からシークエンス検査が保険適用とな

ったこと、検査会社(かずさ DNA 研究所)への委託が可

能となったことから、筋生検に優先してシークエンスを行

い微小変異の検索を行う形に変更した。 

② COVID-19 実態調査、情報提供 

a. 神経筋疾患患者への情報提供 

 神経筋疾患患者向けの情報として、日本神経学会  

「新型コロナウィルス(COVID-19)への対応について」、

World Muscle Society 「 Covid-19 and people with 

neuromuscular disorders: World Muscle Society position 
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and advice 」 日 本 語 版 、 Association of British 

Neurologists 「 Association of British Neurologists 

Guidance on COVID-19 for people with neurological 

conditions, their doctors and carers」、The Neuromuscular 

Disease Network for Canada 「 Covid-19 and 

Neuromuscular Patients」、Muscle Nerve「The care of 

patients with Duchenne, Becker and other muscular 

dystrophies in the COVID‐19 pandemic 」 、 「 Spinal 

muscular atrophy care in the COVID‐19 pandemic era」、 

Journal of Neurological Science 「 Guidance for the 

management of myasthenia gravis (MG) and Lambert-

Eaton myasthenic syndrome (LEMS) during the COVID-

19 pandemic」を順次掲載した。教育機関での感染対策

については、日本小児神経学会「特別支援校等での  

「医療的ケア」などにかかわる新型コロナウィルス感染

(COVID-19)防止対策について」を掲載した。 

COVID-19 ワクチン に 関して、日本 神 経 学会 「

COVID-19 ワクチンに関する日本神経学会の見解」、厚

生労働省「新型コロナワクチンについて」ページへのリ

ンク、日本感染症学会「COVID-19 ワクチンに関する提

言」、World Muscle Society「Covid-19 and people with 

neuromuscular disorders: World Muscle Society advice 

– Vaccines」日本語版を掲載した。World Muscle Society

のアドバイスについては、本研究班で日本語版作成作

業も行った。 

b. 呼吸ケア患者の感染対策 

 呼吸ケアを要する神経筋疾患患者の感染対策につい

ては、国立病院機構で作成した「COVID-19に関連する

筋ジストロフィー・重症心身障害児者・神経筋難病患者

に対する呼吸ケアの注意点」以外にも、日本呼吸療法

学会・日本臨床工学技士会「新型コロナウイルス肺炎患

者に使用する人工呼吸器等の取り扱いについて－医

療機器を介した感染を防止する観点から－」、American 

College for Chest Physicians 「 Pulmonary support for 

myotonic dystrophy patients during COVID-19 pandemic

」、Italian Association of Respiratory Physiotherapists「

Respiratory physiotherapy in patients with COVID-19 

infection in acute setting: a Position Paper of the Italian 

Association of Respiratory Physiotherapists (ARIR)」を掲

載した。 

c. COVID-19が筋ジストロフィー患者に及ぼす影響の実

態調査 

 Web 調査は現在も実施中である。調査開始から 2020

年 7月末までに 542 名の回答を得て中間解析を実施し

、公開した。受診控えが 3割程度の患者で見られ、受診

頻度の高い患者ほど、受診の維持が困難で電話再診

利用が多かった。物資については、マスクや消毒剤、手

袋など社会的に供給破綻が生じたものでは、通常通り

確保できたとの回答は 5割未満で、ガウンや予防衣、眼

防護具などを含め深刻な影響を受けている患者が 2 割

程度存在した。呼吸ケアにおいても、呼吸器点検が予

定通りに行われない、物資不足のためマスクやカニュー

レを変更した、カニューレの交換頻度を減らしたなど深

刻な影響が見られた。サービス利用では、訪問サービス

の利用は 6 割以上が維持されていたものの、患者都合

で変更・中止している割合が施設都合より高かった。通

所サービスについては、3 割程度しか維持されておらず

、施設都合での変更・中止が多かった。ほとんどの患者

が外出・旅行を控えており、歩行可能な症例では過半

数がリハビリテーションを削減・中止していた。運動量の

減少が、運動機能低下や不動による疼痛増加などをも

たらしていた。重症例ではサービス利用減少の影響か

らか、介護負担増加の訴えが 30%程度で見られた。ま

た、施設における面会制限や、情報の氾濫から精神的

不調を訴える割合も高かった。 

③ 介護者健康問題調査 

50例の協力を得てデータを収集した。うちアトリスク者

33例(19例は遺伝学的に確定)、非 carrier3例、女性ジ

ストロフィノパチー患者(非介護者)14 例であった。介護

者では、心症状・筋症状を 48.5%が、血清 CK 高値を

75%が、血清 BNP高値を 63%が、心エコーでの左室駆

出率 50%未満を 11%が示したが、定期的な受診をして

いない者が多かった。遺伝学的に確認された carrier で

は、介護負担を強く訴えており、血清 CK 値・血清 BNP

値上昇の割合も高かった。 

④ ロボットスーツ HAL®の筋疾患における治療効果デ
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ータ収集 

a. 神経筋疾患における長期成績調査 

2021 年 3月末までの EDCへの登録症例数は 171例

に達しており、そのうち筋疾患患者としては、遠位型ミオ

パチーは 7 例、封入体筋炎 1 例、先天性ミオパチー6

例、筋ジストロフィー48 例が含まれている。現在患者登

録、データ収集中である。 

b. 沖縄型における有効性調査 

単関節用 HAL®の訓練を行った時期と実施できなか

った時期における比較調査では、非実施期に握力・ピ

ンチ力が低下する例が多かった。遺伝学的検索では発

症者 5 名では既報告の TFG 遺伝子 c.854C>T 変異を

全員に認め、家系内非発症者 3 名には認めなかった。 

⑤ 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー主観的臨床評価

指標(FSHDHI)日本語版作成・評価 

 COVID-19 の影響により、契約締結が 2020 年 7 月ま

でかかった。このため、日本語統一案作成が 10 月、逆

翻訳の上 Rochester 大学と協議し日本語版を確定させ

たのが 12 月となった。試用評価は、当初 10 例程度の

対象者を集めて集団で一度にデータ収集することを予

定していたが、感染予防の観点から、外来受診時に個

別に実施する形に変更した。本症は軽症例が多く、外

来受診頻度が低いためデータ収集に 2021 年 4 月まで

要した。今後、データを Rochester 大学に送付、解析を

行う予定である。 

⑧ 患者登録効率的運用と新規疾患登録 

関連諸班と連携しアウトリーチ活動や学会活動等を

通じて患者登録の意義を周知し登録を推進。2021 年 3

月末時点でジストロフィノパチー2002 名、筋強直性ジス

トロフィー1060 名、先天性筋疾患 62 名の登録を得た。

顔面肩甲上腕型についても 60 名の登録を得た。本症

については、分子遺伝学的な病態解明の進歩に伴い、

遺伝学的解析の方法が変化してきているため、過去に

遺伝学的検索を受けて診断されている患者でも、再検

査が必要な例が多いことから、登録手続きが他疾患に

比べ煩雑になっている。これらについては、Remudy HP

や研究班 HP で診断方法や登録上の留意点について

の情報提供を行う予定である。 

診療実態調査等で登録患者を対象にアンケートを実

施するなど調査研究にも活用している他、FSHDHIの日

本語版妥当性評価においても、登録患者の協力を得て

実施する予定である。 

⑥ 医療支援・アウトリーチ活動 

医療支援については、難病情報センターからの問い

合わせ窓口として代表者(松村 剛)、疾患問い合わせ

窓口担当者(砂田芳秀)を登録した。 

2020 年度は COVID-19 の影響から、セミナー等の開

催が計画困難となった。このため Web セミナーの形で、

患者グループと共同し、2020 年 8 月 29 日に顔面肩甲

上腕型筋ジストロフィー患者登録説明会をオンラインで

実施、2021 年 1 月 10 日に筋ジストロフィーの CNS 障

害研究会ウェビナーを実施した。 

Ｄ．考察   

 筋ジストロフィーは専門病棟を中心とした集学的医療

により生命予後の大幅な改善を得た。社会的変化に伴

い、生活場所が在宅中心に移行し、受診先も多様化し

たことから、標準的医療の普及が課題となっている。 

 標準的医療普及のためのツールとして、診療ガイドラ

インがあるが、筋ジストロフィー領域では 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」を刊

行した。また、2020 年 9月には、神経学会において「筋

強直性ジストロフィー診療ガイドライン 2020」を刊行した

。本研究班はガイドライン作成支援のため、ガイドライン

発刊前調査として専門医対象と患者対象のアンケート

調査を実施し、その結果をガイドライン作成委員会に報

告した。また、ガイドライン作成過程で遺伝医療の実態

を把握することの必要性を感じたことから、臨床遺伝専

門医を対象にアンケート調査を 2020 年度に実施した。 

本症では患者が子供を持つ場合、重篤な先天性患

者となるリスクが女性では高く、男性では稀である。この

ため、現在の産科婦人科学会の見解では、男性患者は

出生前診断・着床前診断の対象とは一般的に考えられ

ておらず、ガイドラインでもそれに基づいた記載とした。

しかし、本調査では生殖医療に関して積極的な回答が

予想以上に多く見られたことから、全国遺伝子医療部

門連絡会議参加施設に実施状況の確認調査も実施し
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た。これらの結果から、全国遺伝子医療部門連絡会議

参加施設では、男性患者に出生前診断・着床前診断を

実施した経験のある施設は無かったが、海外で普及し

ている現状、無認可施設で適切な遺伝カウンセリング無

しに実施されてしまう恐れ、患者の負担軽減や出生前

診断の倫理的問題などから、きちんと対応できる施設で

受けられるようにすべきなどとの意見も見られた。本調

査の実施・解析時期には、日本産科婦人科学会で

PGT-M に関する倫理審議会が実施されており、当事者

も参加して意見を述べている。この問題は、立場や信条

等により様々な意見があり、簡単に集約できるものでは

無い。しかし、2018 年に実施した患者対象調査でも 25

歳以上の女性患者の 1/4 が不妊治療を受けているとの

回答があり、生殖医療の問題は本症の重要な医療課題

であることが明らかとなった。 

 筋ジストロフィーの診断手順は、技術的進歩や治療開

発レベル、診断リソースによって変化する。ジストロフィノ

パチーではこれまで、MLPA 法で変異が見つからない

場合は、筋生検による免疫学的診断を行っていたが、

シークエンスが保険適用で委託可能となったことから、

筋生検に優先してシークエンスを行う形に診断手順を

改訂した。これにより、侵襲的検査を回避できる患者が

増えること、進行例で筋生検が実施できない患者も診

断できることなどの改善が期待できる。 

 2020 年は COVID-19 パンデミックにより、医療だけで

無く社会全体が深刻な影響を受けた。不確かな情報が

氾濫する一方で、患者にとって信頼できる情報は乏しく

、このことが不安を煽る、適切な療養行動を阻害するな

どが懸念された。このため、政策研究班として内外の信

頼性の高い情報提供を随時行い、不安の軽減や適切

な対応を促した。また、COVID-19 では感染経路として

エアロゾルが重視され、呼吸ケアを要する患者が感染し

た場合の感染対策が深刻な課題となった。このため、国

立病院機構において注意点をまとめ公表し、研究班で

も情報提供を行った。 

COVID-19 で筋ジストロフィー患者の受けた影響と対

策の効果を明らかにすることは、今後の感染対策・災害

対策において重要な情報となる。このため 2020 年 5月

から Web で実態調査を開始し、現在も継続中である。

患者登録や患者会、分担施設等を通じて周知に努めた

結果、3 か月足らずの期間で全国から 500 名以上の回

答を得ることができ、中間解析を実施し公表した。受診

控えが 3 割程度で見られたこと、物資供給不足が深刻

な問題をもたらしたこと、外出控えやリハビリの削減が軽

症例では運動量減少による運動機能低下や不動による

疼痛などの問題を引き起こしたこと、サービス利用の削

減が介護負担増加をもたらしたこと、面会制限や情報の

氾濫が重症者において心理的負担となったことなどが

明らかとなった。 

筋ジストロフィーは遺伝性疾患であることから、介護者

の健康問題はタブー視され、十分な関心が払われて来

なかった。しかし、在宅療養期間の長期化により、介護

者の健康維持が患者・家族の QOL に不可欠な要因と

なっている。介護者の健康管理は介護による負担だけ

でなく、変異保有者の場合発症リスクも踏まえた対応を

考慮する必要があるが、こうした点についてのデータは

乏しい。本班では心理的負担にも配慮した形で介護者

の健康問題に関するデータの収集を行った。Carrier に

おいて血清 CK値上昇や BNP 上昇が高い割合で見ら

れ、強い介護負担感を訴える例も多かった。一方で、介

護者の定期受診率は低く、介護者にとって自身の健康

管理より、患者の介護が優先的に扱われている現実が

確認された。介護者の健康管理、carrier の発症リスクに

ついては、患者・家族の QOL 向上に重要な課題だが、

本邦においては carrier 診断についても心理的負荷が

大きく実施率が低いなどの問題がある。実態調査につ

いても心理的フォロー体制の無いまま安易に拡大して

いくことは、むしろ介護者の心理的負担を増加させる懸

念がある。海外を含めこれまでに得られた知見の紹介

や、介護者自身への健康についての関心を高めるため

のアウトリーチ活動に加え、当事者を含めた心理的ケア

の体制を構築しながら調査の方法を考慮していく必要

がある。 

HAL の長期成績調査では、2019 年度に参加 4施設

での倫理審査が行われ、2020 年度は症例登録が積極

的になされた。2020 年度末までに神経筋 8 疾患で 171
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例が登録されており、更なる症例の追加と継続的データ

収集によりエビデンス構築が進むことが期待される。沖

縄型についても単関節型のデータ収集が継続されてい

るほか、遺伝学的解析も実施された。 

患者登録については、関連機関とも共同で広報に努

めており、順調に登録者数が増加。国際的にもトップク

ラスの水準に至っている。一方で、疾患ごとの登録シス

テム構築の非効率性やコスト増加、登録事務局と研究

ネットワーク事務局が分離していることで、利用者側(製

薬企業等)からは問い合わせ窓口が複数になること、指

定難病と患者登録、clinical innovation network など複

数の登録が併存する場合の現場での登録作業増加等

の問題が出てきた。このため、登録事務局と研究ネット

ワーク事務局の統合作業を行い、2019 年度から神経筋

疾患先端医療推進協議会として活動を開始した。登録

システムについても、項目の洗い出し・共通化を図り、

統一したシステム上で疾患登録拡大を行うこと、登録の

階層化による効率化を図った。2019 年度には顔面肩甲

上腕型筋ジストロフィーと眼咽頭型筋ジストロフィーのシ

ステムを構築し、2020 年 9 月から顔面肩甲上腕型筋ジ

ストロフィーの登録を開始した。 

医療支援については、窓口を設置し問い合わせ先を

明確化した。ホームページについても、一般向け・医療

者向けドメインを設定し、一般向け情報提供に加え、医

療者向けの情報提供も行っている。一般向けサイトは平

均で 300/日程度のアクセスを得ており、情報ソースとし

て定着しつつある。新型コロナ肺炎の流行を受け、神経

筋疾患患者への注意事項・推奨の周知にも活用した。 

市民公開講座・セミナーも継続的に実施していたが、

2020 年には COVID-19 の影響で実施困難となった。こ

のため web を活用して、顔面肩甲上腕型筋ジストロフィ

ーの登録説明会や筋ジストロフィーの CNS 障害研究会

セミナーを実施するなどした。 

 こうした一連の活動を通じて、標準的医療の普及、筋

ジストロフィーへの関心向上を期待している。 

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。    

Ｆ．健康危険情報 

 特記すべきものは無し 
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1) 松村 剛. 筋ジストロフィーにおけるリハビリテーシ

ョンの実際. 2020 年 8月 20日 第 57回日本リハ
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ビリテーション医学会学術大会 京都国際会議場(
京都市) ハイブリッド開催 

2) 尾方克久、石垣景子、松浦 徹、白石一浩、池田

(谷口)真理子、松村 剛. 筋ジストロフィーの病型

診断を進めるための手引き. 2020 年 8月 31日-9
月 第 61 回日本神経学会学術集会 岡山コンベ

ンションセンター(岡山市) ハイブリッド開催 
3) 髙田博仁、高橋正紀 P、松村 剛、松井未紗、岩

橋博見. 筋強直性ジストロフィー合併糖尿病に対

する DPP-4 阻害剤の有効性に関する検証. 2020
年 8月 31日-9月 第 61回日本神経学会学術集

会 岡山コンベンションセンター(岡山市) ハイブリ

ッド開催 
4) 久留 聡、高橋俊明、鈴木幹也、齊藤利雄、松村 

剛、高橋正紀. 筋強直性ジストロフィーに対する

呼吸療法の実態調査. 2020 年 8月 31日-9月 第

61回日本神経学会学術集会 岡山コンベンション

センター(岡山市) ハイブリッド開催 
5) 松村 剛.  新型コロナ感染症が筋ジストロフィー

の療養に与える影響についての実態調査. 2020
年 10月 17日-11月 14日 第 74回国立病院総

合医学会 朱鷺メッセ(新潟市) Web 開催 
6) 松村 剛、井上貴美子、井上道雄、飯田有俊、西

川達哉、西野一三、藤村晴俊. 肥大型心筋症とミ

オパチー、多発性腫瘍を認めた filaminopathy の

1 例. 2020 年 12 月 19-20 日 日本筋学会 名古

屋大学豊田講堂 (名古屋市) Web 開催 
7) 井村 修、松村 剛、諏訪園秀吾、上田幸彦、藤

野陽生、高橋正紀. 筋強直性ジストロフィータイプ

1(DM1)における疲労感の問題. 第 7回筋ジストロ

フィー医療研究会 紙上発表 
8) 髙田博仁、松井未紗、高橋正紀、松村 剛、岩橋

博見. 筋強直性ジストロフィーにおける耐糖能障

害の進展に関する経時的観察. 第 7回筋ジストロ

フィー医療研究会 紙上発表 
9) 濱真奈美、堀江里歩、久保田智哉、松村 剛、髙

田博仁、高橋正紀. 患者登録データおよび二次

調査における筋強直性ジストロフィー1 型患者の

代謝障害についての臨床調査. 第 7回筋ジストロ

フィー医療研究会 紙上発表 
10) 七字美延、石黒久美子、佐藤孝俊、高橋正紀、

松浦 徹、砂田芳秀、小牧宏文、髙田博仁、久留 

聡、松村 剛、石垣景子. 本邦における先天性／

小児期発症筋強直性ジストロフィー患者の医療ケ

アの実態調査. 第 7 回筋ジストロフィー医療研究

会 紙上発表 

 
 
 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含む）  
 1. 特許取得 2. 実用新案登録  
本年度はなし． 

3. その他 
「知っておきたい筋強直性ジストロフィー −患者
さん、ご家族、⽀援者のための⼿引き−」著作権 
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８月２９日(土) 
令和２年 

主 催：(一社)日本筋ジストロフィー協会 顔面肩甲上腕型分科会  

 

１５：００～ 

本年９月１日より顔面肩甲上腕型筋ジストロフィーの Remudy(レム

ディ)患者登録が始まります。 

日本筋ジストロフィー協会では、下記の内容でオンライン説明会を開

催し、登録に先駆けて「なぜ登録が必要なのか」「登録すれば治験に参

加できるのか」「どうすれば登録できるのか」といったことを、大阪刀

根山医療センターの松村剛先生と国立精神・神経医療研究センターの中

村治雅先生にお話し頂きます。また第二部では、今年６月に開催された

FSHD 国際学会と国際患者会議の様子を、最新の研究情報も交えて京都

大学 iPS細胞研究所の本田さんにお話し頂きます。オンラインで自宅に

居ながら参加できますので、是非ご参加下さい。 

 

https://forms.gle/K8y1tLK8NJV9MWzi6 

※当日の状況によって開始時間が遅れる可能性があります。 

天災やコロナの影響で講師の変更や中止の可能性もあります。予めご了承ください。 

申込方法：下記、専用フォーム又はＱＲコードから 

申込締切：８月２６日(水) 

参 加 費：無料(通信料はご負担ください) 

そ の 他：参加には Zoomアプリが必要です。 

※後日、申し込みされた方に参加のための招待メールを送付させていただきます。 
講 師（講演順） 
 

◆独立行政法人国立病院機構大阪刀根山医療センター脳神経内科  

臨床研究部長・脳神経内科部長 松村 剛 様 
 

◆国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター  

トランスレーショナル・メディカルセンター 臨床研究支援部 部長 中村 治雅 様 
 

◆京都大学 iPS細胞研究所 学術振興会特別研究員 PD 本田 充 様 

顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー 

顔面肩甲上腕型筋ジストロフィーRemudy登録説明会 

患者登録説明会のお知らせ 患者登録説明会のお知らせ 

メール：fshdjapan@gmail.com TEL：03-6907-3521 

 

説明会は 1時間 30分程度を予定しています。 

◇Remudyホームページ http://www.remudy.jp/ 

(先着 80名) 

 

第7回
筋ジストロフィーの

CNS障害研究会
⽇時︓2021年1⽉10⽇（⽇）13︓00〜15︓00
開催⽅法︓zoomウェビナー

＜特別公演＞
座⻑︓松村 剛 国⽴病院機構⼤阪⼑根⼭医療センター

CGGリピート伸⻑変異が引き起こす新たな疾患スペクトラム
演者︓⽯浦 浩之 先⽣

東京⼤学医学部附属病院 脳神経内科

座⻑︓諏訪園 秀吾 国⽴病院機構沖縄病院
Dp427⽋損マウスの⾏動と脳シナプス異常︓最近の動向
演者︓関⼝ 正幸 先⽣

国⽴精神・神経医療研究センター神経研究所
疾病研究第四部

座⻑︓⾼橋 正紀 ⼤阪⼤学⼤学院医学系研究科
デュシェンヌ型筋ジストロフィー患者の絵画と⾊覚
演者︓佐藤宏道 先⽣

⼤阪⼤学⼤学院医学系研究科認知⾏動科学教室

＜参加申し込み＞

下記参加登録フォームよりお申し込みください。

後⽇閲覧⽤URLをお報せします。

参加登録フォーム︓

https://bit.ly/3lZgWWm

＜お問い合わせ＞

メール︓office@dmctg.jp

⼤阪⼑根⼭医療センター 臨床研究部

ご不明な点等、上記メール宛お問い合わせください。 https://mdcst.jp/

主催︓厚⽣労働科学研究費 筋ジストロフィーの標準的医療普及のための調査研究班

共催︓精神･神経疾患研究開発費 筋ジストロフィーの臨床開発推進、ならびにエビデンス構築を
⽬指した研究

⽇本医療研究開発機構 レジストリと連携した筋強直性ジストロフィーの⾃然歴および
バイオマーカー研究
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令和 2 年度 厚 生 労 働 科 学 研 究 費 補 助 金  

難 治 性 疾 患 政 策 研 究 事 業  

分 担 研 究 報 告 書  

 
 

筋 強 直 性 ジストロフィーの遺 伝 学 的 診 療 についての 
臨 床 遺 伝 専 門 医 、全 国 遺 伝 医 療 部 門 連 絡 会 議 参 加 施 設 対 象 

アンケート調 査  
 

研究分担者 松村 剛 1)   

 

研究協力者  秋澤叔香 2)、石垣景子 3)、高橋正紀 4) ) 
 

1) 国立病院機構大阪刀根山病院医療センター 脳神経内科 
2) 東京女子医科大学 産婦人科 
3) 東京女子医科大学 小児科 
4) 大阪大学大学院医学系研究科 保健学専攻機能診断科学講座 

 

 

A. 研究目的 

筋強直性ジストロフィー(Dystrophia Myotonica: 
DM)は、全身合併症を有すことから、早期診断の

上で、定期的な全身検索・機能評価、専門科(神
経内科・小児神経科)を核とした集学的医療につ

なげることが重要である。また、DMはリピート病の

一つで、常染色体優性遺伝形式をとり、世代を経

る毎に、発症年齢が低下・重症度が増悪する傾

向がみられ、これを表現促進現象という。表現促

進現象は、女性患者において顕著に見られ、ほと

んど症状の自覚がない軽症の女性患者でも胎児

期・出生時から重篤な症状を呈する先天性患者

を生じることが多い一方で、男性患者から先天性

患者が生じることは稀である。 
先行研究の DM 患者を対象とした実態調査では、

成人女性患者の 1/4で不妊治療の経験があり、妊娠

前の診断と適切な遺伝カウンセリングの重要性が示

唆された。こうした背景を踏まえ、DM における遺伝

学的診療の実態を明らかにする目的で、臨床遺伝

専門医を対象にアンケート調査を実施、その結果も

踏まえ生殖医療の実施状況を確認する目的で全国

遺伝医療部門連絡会議参加施設を対象に調査を

行った。 

 

研究要旨 
筋強直性ジストロフィーの遺伝学的診療について、臨床遺伝専門医を対象に調査を行った。患者自

身の医療課題への対応は、診療科による違いが見られ、中枢神経障害による理解困難を訴える意見

も多かった。出生前・着床前診断については、男性も対象、男性の出生前診断に対応している、着床

前診断の基準を緩めるべきとの回答が多かった。このため、生殖医療の実施状況を確認する目的で

全国遺伝子医療部門参加施設に追加調査を行った。男性患者で出生前・着床前診断を実施した施

設は無かったが、着床前診断申請中が 1 施設あった。生殖医療の社会的コンセンサスは、技術進歩

や時代背景の影響を受ける。優生思想を排除した上で、当事者を含む多分野が参加した協議による

コンセンサス形成が重要である。 
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B. 研究方法 

i. 臨床遺伝専門医対象調査 

対象は 2020 年 1月時点の臨床遺伝専門医 1444

名。アンケートは 17項目で構成され、回答者の背景、

発症者・アトリスク者の診断・確定診断後の対応、生

殖医療について尋ねた。臨床遺伝専門医制度委員

会のご協力を得て、2020 年 3月にアンケートを郵送、

調査期間 2020 年 4-6月で郵送・Web にて回答を収

集した。 

（倫理面への配慮） 

本調査は、国立病院機構大阪刀根山医療センタ

ーの倫理審査(TNH-2019047)を受けて実施した。 

アンケート調査は、無記名で行い個人の同定に

つながる情報は収集しなかった。また、回答用紙の

同意項目にチェックを入れることで、同意の確認を

行った。 

ii. 全国遺伝子医療部門連絡会議参加施設対象調

査 

 全国遺伝子医療連絡部門会議の協力をいただき、

参加 131施設を対象に、DM男性・女性患者におけ

る出生前診断・着床前診断実施の有無、有りの場合

直近 3 年間の実施症例数、自由意見を調査した。

2020 年 11月にアンケートを送付、2020 年 11-12月

を調査期間として郵送で回答を回収した。 

(倫理面への配慮) 

本調査は、国立病院機構大阪刀根山医療センタ

ーの倫理審査(TNH-R-2020045)を受けて実施した。 

アンケート調査は、無記名で行い、同意項目への

チェックで同意の確認を行った。 

 

C. 研究結果 

i. 臨床遺伝専門医対象調査 

 617 名から回答が得られ(回収率 45%)、同意確認

ができた 586 名を解析対象とした。 

 対象者についての課題では、産婦人科は生殖医

療に関する説明に重点が見られる、小児診療科は

成人科に比べ確定診断や合併症管理に積極的な

傾向があるなどの特徴が見られた。成人科では発症

前診断に消去的意見も多く、中枢神経障害により確

定診断がその後の医療管理に結びつきにくい経験

を反映したものと思われた。 

 生殖医療については、男性も出生前診断の対象と

する意見が全体の 2/3 を占め、産婦人科では 78%を

占めた。男性も出生前診断の対象との回答者では、

出生前診断・遺伝カウンセリングに対応しているとの

回答が 30%見られた。着床前診断についても両性

共に対象になるとの回答が 28%あり、自由意見でも

積極的意見が多かった。 

ii. 全国遺伝子医療部門連絡会議参加施設対象調

査 

 77施設から回答を得た(回収率 59%)。 

 女性患者の出生前診断・着床前診断は 10施設で

実施されていた。男性患者で実施していた施設は

無かったが、1 施設は着床前診断申請中であった。

自由意見では男性患者の出生前診断・着床前診断

に慎重な意見が 6 施設あった一方で、積極的回答

が 10施設あった。 

 

D. 考察 

2013 年の日本産科婦人科学会の「出生前に行わ

れる遺伝学的検査および診断に関する見解」では、

侵襲的な検査や新たな分子遺伝学的技術を用いた

検査の実施要件として、夫婦の一方もしくは両者が、

新生児期もしくは小児期に発症する重篤な常染色

体優性遺伝病のヘテロ接合体の場合、を挙げてお

り、同年の「着床前診断」に関する見解でも、検査対

象となるのは重篤な遺伝性疾患時を出産する可能

性のある遺伝子変異ならびに染色体異常を保有す

る場合、および均衡型染色体構造以上に起因する

と考えられる習慣性流産(反復流産を含む)に限られ

る、とされている。このことから、先天性患者が生じる

ことの稀な男性 DM 患者は、一般的にその対象とは

みなされていない。 

しかし、今回の調査では多くの臨床遺伝専門医が、

男性患者を含む出生前診断・着床前診断に対して

積極的な意見を示した。自由意見では、海外におい

て男性患者を含め着床前診断が定着してきているこ

と、着床率の改善・母体の負担軽減や人口妊娠中

絶を回避することなどの着床前診断のメリットがある

ことなどの意見の他、母体血を用いた出生前検査
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(NIPT)では、無認可施設で適切な遺伝カウンセリン

グが行われないまま検査が行われる事例があるなど

適切な対応ができる施設で自律的な選択が行える

体制を構築すべきとの意見もあった。 

筋ジストロフィーを含む遺伝性難病においては、

社会的偏見に基づいた不幸な歴史があり、優生思

想に対する懸念も大きい。一方で、健康な子供を持

ちたいと願う患者の思いも切実なものがある。 

現在、日本産婦人科学会では着床前診断に対す

る倫理審議会が実施されているが、技術進歩や社

会的変化も踏まえ、優生思想を排除した上で、患者

とパートナーが十分なカウンセリングの下で自律的

な選択を保証するために、当事者を含む多方面から

の意見聴取と社会的コンセンサスの形成が求められ

る。 

 

E. 結論 

臨床遺伝専門医、全国遺伝医療部門連絡会議

参加施設を対象に DM に関する遺伝医療について

調査を行った。生殖医療について積極的な回答が

多く見られた。着床前診断・出生前診断について当

事者を含めた議論による社会的コンセンサス形成が

必要である。 

 

謝辞 

 本調査に協力いただいた、臨床遺伝専門医制度

委員会、全国遺伝子医療部門連絡会議、ご回答い

ただいた臨床遺伝専門医、遺伝子医療部門施設の

皆様に深謝いたします。 

 

F. 健康危険情報 

なし 

 

G. 研究発表 

1．論文発表 
1) 松村 剛、秋澤叔香、石垣景子、高橋正紀. 筋強

直性ジストロフィー1型の遺伝学的診療に関す

る臨床遺伝専門医対象調査. 臨床神経学 (in 

press) 

 
2．学会発表 
1) 松村 剛、秋澤叔香、石垣景子、高橋正紀. 筋

強直性ジストロフィー1 型の遺伝医療実態. 2021
年 遺伝カウンセリング学会(予定) 
 

H. 知的財産権の出願・登録状況 
  （予定を含む。） 
1． 特許取得 
なし 
2． 実用新案登録 
なし 
3．その他 
なし 
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筋強直性ジストロフィーの出生前診断・着床前診断に関する実態調査 

質問用紙 

 

 

0. 本調査の主旨を理解し協力に同意する(どちらかを丸で囲ってください) 

 

はい   ・   いいえ 

 

 

1. 貴施設では、筋強直性ジストロフィー患者において、出生前診断、着床前診断を実施されたこ

とがありますか？(当てはまる方を丸で囲ってください) 「ある」の場合、過去 3 年の実施概数

も記載いただけると助かります 

 

[女性患者] 

出生前診断： ある（    名） ・   無い 

 

着床前診断： ある（    名） ・   無い 

 

[男性患者] 

出生前診断： ある（    名） ・   無い 

 

着床前診断： ある（    名） ・   無い 

 

 

 

2．筋強直性ジストロフィーの出生前診断・着床前診断について、御意見をください(男女による

対応の違いなど)。(自由記載) 

 

 

 

 

 

 

以上です。ご協力いただき、ありがとうございました。 
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令和 2 年度 厚 生 労 働 科 学 研 究 費 補 助 金  

難 治 性 疾 患 政 策 研 究 事 業  

分 担 研 究 報 告 書  

 
 

先 天 性 筋 強 直 性 ジストロフィーの医 療 的 ケアに関 する研 究  

 

研究分担者 石垣景子 

 
東京女子医科大学 小児科 

 

 

Ａ．研究目的 

 筋強直性ジストロフィー（Myotonic Dystro

phy: DM）の先天型（Congenital DM: CDM）は，

出生時より症状が認められる最重症型で成人

型と異なる臨床症状を示し，特有の病態が基盤

にある．死亡率の高い新生児期を乗り越えると，

骨格筋症状は発達に伴って症状改善する．一方

で，問題となるのは，知的障害，発達障害や行

動異常であるが，問題点を理解し，適切な介入

により患児の発達をより促すことができる．ま

た，表現促進現象， 95%が母からの遺伝である

ことなど，遺伝形式も特殊であることから，遺

伝カウンセリングには，慎重な対応が必要であ

る．作成されたDM１の診療ガイドラインを元に，

患者家族により理解しやすい形での資料作成

を行うことを目的とした．また，同時に小児お

よび先天型の例における問題点，医療的ケアの

実態調査のため，既に実施されたRemudy登録中

のDM1患者アンケートを解析する． 
Ｂ．研究方法 
 「筋強直性ジストロフィー診療ガイドライン

2020」における先天型のBQ（病態，予後，骨

格筋症状，教育）および遺伝カウンセリングの

BQを元にして，患者さん用の資料「患者さん

と支援者のための知っておきたい「筋強直性ジ

ストロフィー診療ガイドライン2020」を作成

した．また，実態調査を目的として，Remudy
登録中のDM1患者を対象としたアンケート結

果（既に論文発表（１）として報告済）のうち，

小児，先天型の例における問題点，医療的ケア

をまとめた． 
（倫理面への配慮） 

 アンケ―トは実施にあたり倫理審査を受け

た． 

Ｃ．研究結果 

 「知っておきたい筋強直性ジストロフィー 

研究要旨 

先天性筋ジストロフィー（Congenital DM: CDM）は，出生時より症状が認められる最重症型で成人型

と異なる臨床症状を示し，特有の病態を示す．新生児期を乗り越えると，骨格筋症状は発達に伴って

症状改善する．一方で，問題となるのは，知的障害，発達障害や行動異常であるが，問題点を理解

し，適切な介入により患児の発達をより促すことができる．ガイドラインの先天型に関する 4 つの BQ

を，いくつかの質問項目に分けた上で，専門用語を避け，患者用資料として作成した．Remudy 登録

中の DM1 患者アンケートを解析結果では，患者家族も，社会生活，教育などへの支援や情報共有

が十分でないと感じているとの結果だった．ガイドラインおよび患者用資料は，適切な治療介入，疾

患への誤解を解くのに必要であり，医療者および教育者にも正しい疾患理解を促すことで，適切な介

入に繋がると考える． 
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－患者さん、ご家族、支援者のための手引き－」

の作成に加わり，妊娠，遺伝，CDMの分野を担当

した．ガイドラインの4つのBQを，患者さん用に

分かりやすくするため，いくつかの質問項目に

分けた上で，専門用語を避け記載した．アンケ

ート結果に関しては，有効回答数342例のうち，

先天型/小児型は87例だった．各群の分布，診断

契機となった主要症状，アンケート回答時に回

答者が自覚している症状，専門医の定期受診の

有無，リハビリについてまとめた．先天型では，

周産期異常，精神運動発達遅滞が多く，小児型

では指の動きにくさが最も多かった．自覚症状

は指の動きの悪さ，易疲労性が最も多く，95%以

上に認められた．専門医通院は82%が行われて

おり，理学療法も8割が継続していた．回答者の

約半数が，原疾患に対する情報提供と支援を享

受していると回答したが，社会生活や教育，家

族計画へにおける情報提供・支援は十分だと感

じていなかった． 

Ｄ．考察 

 CDMの骨格筋症状は発達に伴って改善する一

方で，小児期の問題が知的障害や発達障害であ

ることはあまり知られていない．このため，集

団生活で誤解を生じ，適切な教育を受けられて

いない例も少なくない．実際，今回のアンケー

ト結果では，患者家族も，社会生活，教育など

への支援や情報共有が十分でないと感じてい

るとの結果だった．ガイドラインおよび患者用

資料は，適切な治療介入，疾患への誤解を解く

のに必要であり，医療者および教育者にも正し

い疾患理解を促すことで，適切な介入に繋がる

と考える． 

Ｅ．結論 
 患者対象アンケートにより，医療ケアの実情

と患者家族が不足と感じている問題点が判明

した．ガイドライン資料および患者用資料はよ

り適切な介入に繋がる一つの手段である． 

Ｆ．健康危険情報 

なし 

Ｇ．研究発表 

1.  論文発表 
松村剛、秋澤叔香、石垣景子、高橋正紀，筋強

直性ジストロフィー1型の遺伝学的診療に関す

る臨床遺伝専門医対象調査，臨床神経学 受理 
2.  学会発表 
Shichiji M, Ishigaki K et al. Survey of p

atient care situations for congenital/chi

ldhood onset myotonic dystrophy in Japan 

-Nationwide patient survey, WMS 25 Virtua

l Congress, 2021.9.30-10.2 

Ｇ．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 
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令和 2 年度 厚 生 労 働 科 学 研 究 費 補 助 金  

難 治 性 疾 患 政 策 研 究 事 業  

分 担 研 究 報 告 書  

 
 

筋 強 直 性 ジストロフィー診 療 ガイドライン患 者 向 け資 料 作 成  

研究分担者 松村 剛 1) 

 

研究協力者  石垣景子 2), 尾方克久 3)，久留 聡 4) ，諏訪園秀吾 5)，髙田博仁 6)，高橋正紀 7)，花山耕三 8) 

 
1) 国立病院機構大阪刀根山医療センター 脳神経内科 
2) 東京女子医科大学 小児科 
3) 国立病院機構東埼玉病院 臨床研究部 
4) 国立病院機構鈴鹿病院 脳神経内科 
5) 国立病院機構沖縄病院 脳・神経・筋疾患研究センター 
6) 国立病院機構青森病院 脳神経内科 
7) 大阪大学大学院医学系研究科 保健学専攻機能診断科学講座 
8) 川崎医科大学 リハビリテーション医学教室 

 

 

A. 研究目的 

筋強直性ジストロフィー (Dystrophia myotonica: 

DM)は、多臓器疾患で早期からの集学的医療管理

が重要であるが、中枢神経障害を有し、症状の自覚

に乏しいため、医療コンプライアンスが不良で、この

ことが本症における生命予後改善の乏しい要因とな

っている。 

本症においても、新規治療の開発が進んでいる

が、疾患の基本的な医療管理がきちんとなされてい

ない状況では、治験実施や有効性評価の上でも問

題が大きい。 

こうした状況を踏まえ、日本神経学会の下で「筋

強直性ジストロフィー診療ガイドライン 2020」を作成

し、2020 年 9月に刊行した。ガイドラインは医療者向

けで、一般の方には理解困難である。DM の医療コ

ンプライアンスを改善するには、ガイドラインのエッセ

ンスを広く患者さん・ご家族に伝え、医療の必要性を

理解いただくことが重要である。このため、研究班に

おいて、患者向け資料を作成することとした。 

 

B. 研究方法 

「筋強直性ジストロフィー診療ガイドライン 2020」の

内容がほぼ確定した 2020 年 4月から、本研究班分

担研究者でガイドライン作成委員会に参加していた

メンバーを中心に執筆し、ガイドライン作成委員会委

員や患者会の協力も得て査読を行ない、日本神経

学会の監修も受けた。 

内容は、基本的にガイドラインを踏襲したが、医療

者向けの専門的な内容は削除し、患者さん、ご家族

に伝えたい内容はコラムなどの形で追加した。専門

用語が分からないとの患者会からの意見を踏まえ、

用語解説も追加した。長い文章を読むのが苦手な

研究要旨 
日本神経学会で 2020 年 9月に「筋強直性ジストロフィー診療ガイドライン 2020」を刊行したことから、

そのエッセンスをわかりやすく患者に伝えることを目的に、患者向け資料「知っておきたい筋強直性ジ

ストロフィー－患者さん、ご家族、支援者のための手引き－」を作成した。 
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患者さんが多いことから、エッセンスと解説の構成に

し、エッセンスだけでもガイドラインの要点が伝わるよ

うにした。また、解説ではイラストを多く用い理解しや

すいよう工夫した。また、項目毎にガイドラインの該

当項目を示すことで、相互の参照をしやすくした。 

公開方法について、研究班ホームページでの公

開も検討したが、患者会より DM 患者ではインター

ネットにアクセスできない者もあり、一般書籍として誰

でも購入できる形で公開して欲しいとの強い要望が

あった。このため、出版社や日本神経学会、諸機関

との調整を諮り、一般書籍として 2021 年 3月に出版

した。 

 

C. 研究結果・考察 

書籍は A5版 102ページで、患者さんでも手に取

って読みやすい大きさとなっている。 

これまで、DM の一般向け書籍は英国 Peter S 

Harper 博士の日本語版(改訂第 2 版 2015 年)以外

に無かった。当班では、ホームページ等を通じて情

報提供に努めてきたが、DM 患者さんにはインター

ネットアクセスが困難な方も多く、わかりやすい一般

書籍を作って欲しいとの要望を受けていた。今回、

診療ガイドラインと連携する形で、一般向け書籍を

刊行できたことで、患者さん・ご家族の本症の理解

が進むこと、医療場面での説明ツールとして活用さ

れること、などを通じ本症の医療コンプライアンス改

善に少しでも寄与することを期待する。 

 

D. 結論 

筋強直性ジストロフィー診療ガイドラインの患者向

け資料を作成し、一般書籍として刊行した。 

 

E. 健康危険情報 

なし 

 

F. 研究発表 

書籍 

「筋強直性ジストロフィー診療ガイドライン」作成委員

会編. 知っておきたい筋強直性ジストロフィー －患

者さん、ご家族、支援者のための手引き－. 診断と

治療社 2021 東京 

 

G. 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 
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令和 2 年度 厚 生 労 働 科 学 研 究 費 補 助 金  

難 治 性 疾 患 政 策 研 究 事 業  

分 担 研 究 報 告 書  

 
 

「筋 ジストロフィーの病 型 診 断 を進 めるための手 引 き」の作 成  

 

研究分担者 尾方克久 1)、石垣景子 2)、松浦 徹 3) 

 

研究協力者  池田真理子 4) 、白石一浩 5)、高橋正紀 6)、木村 隆 7)、鈴木幹也 8)、 
久留 聡 9)、松村 剛 10) 

 
1) 国立病院機構東埼玉病院 臨床研究部 
2) 東京女子医科大学 小児科 
3) 自治医科大学 神経内科 
4) 藤田医科大学病院 臨床遺伝科 
5) 国立病院機構宇多野病院 小児神経科 
6) 大阪大学大学院医学系研究科保健学専攻 機能診断科学講座 
7) 国立病院機構旭川医療センター 脳神経内科 
8) 国立病院機構東埼玉病院 神経内科 
9) 国立病院機構鈴鹿病院 脳神経内科 

10) 国立病院機構大阪刀根山医療センター 脳神経内科 
 

 

Ａ．研究目的 
筋ジストロフィーは病型診断が困難な場合が多い

一方，新規治療開発の進歩により正確な診断の必

要性が増している。筋疾患が専門でない神経内科

医・小児神経科医が病型診断を的確に進められるよ

う，手引きを作成する。 
 
Ｂ．研究方法 
多くの病型を含み臨床像が多彩で，他の疾病との

鑑別も重要な先天性筋ジストロフィーと肢帯型筋ジ

ストロフィー，および筋強直性ジストロフィーが疑わ

れ遺伝学的に DM1が否定されたときの鑑別診断に

資するため筋強直（ミオトニー）症候群を採り上げた。

当研究班の研究分担者が執筆し，研究班内で査読

した後，日本神経学会・日本小児神経学会に承認

申請した。 
（倫理面への配慮） 
個別の研究対象者が存在せず，倫理面の問題は

ない。 
 
Ｃ．研究結果 
 フローチャートを用い，病理・遺伝学的検索実施

研究要旨 

筋疾患が専門でない神経内科医・小児神経科医が病型診断を的確に進められるよう，「筋ジストロフ

ィーの病型診断を進めるための手引き」を作成した。先天性筋ジストロフィー，肢帯型筋ジストロフィ

ー，筋強直（ミオトニー）症候群について，当研究班の研究分担者が執筆し，研究班内で査読し，日

本神経学会・日本小児神経学会の意見を踏まえ修正の後に承認を得て，研究班および両学会のウ

ェブサイトに公表された。この手引きによる診断効率の向上が期待される。 
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機関をできるだけ記載する等，実用に資する工夫を

行った。上記 2 学会からの意見を踏まえて修正し，

両学会の承認を得た。全文は研究班ホームページ

にて公開するとともに，上記 2 学会のウェブサイトに

も掲載された。 
 
Ｄ．考察 
この手引きによる診断効率の向上が期待される。

今後，この手引きの有用性を検討するとともに，随時

改訂を行う。 
 
Ｅ．結論 
「筋ジストロフィーの病型診断を進めるための手引

き」を作成し公表した。 
 
 

Ｇ．研究発表 
1. 論文発表 
厚生労働科学研究費 難治性疾患政策研究事業 
「筋ジストロフィーの標準的医療普及のための調査

研究」班 編．筋ジストロフィーの病型診断を進める

ための手引き（肢帯型・先天性・筋強直性ジストロフ

ィーを念頭に） 
https://doctors.mdcst.jp/diagnosis/manual/ 
2. 学会発表 
尾方克久，石垣景子，松浦徹，白石一浩，池田

（谷口）真理子，松村剛．「筋ジストロフィーの病型診

断を進めるための手引き」の作成．第61回日本神経

学会学術大会，岡山，2020 年 8月 31日 
 
Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
 なし  
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令和 2 年度 厚 生 労 働 科 学 研 究 費 補 助 金  

難 治 性 疾 患 政 策 研 究 事 業  

分 担 研 究 報 告 書  

 
 

ジストロフィノパチー診 断 手 順 改 訂  

 

研究分担者 松村 剛 1) 

 

研究協力者  小牧宏文 2) ,西野一三 3) 

 
1) 国立病院機構大阪刀根山病院医療センター 脳神経内科 
2) 国立精神・神経医療研究センタートランスレーショナルメディカルセンター 
3) 国立精神・神経医療研究センター神経研究所 疾病研究第一部 

 

 

A. 研究目的 
筋ジストロフィーの診断方法は、古典的には遺伝

形式と発症年齢や臨床像、一般病理所見で行われ

ていたが、責任遺伝子・タンパクの同定により、遺伝

学的検索や免疫学的検索が主流となってきた。こう

した医学的進歩や技術進歩と共に、治療法開発の

状況や、検査の侵襲性、保険適用・委託可能検査

機関の有無等によっても標準的診断手順は変化し

ている。 
ジストロフィノパチーにおいては、7 割程度がエク

ソン単位の欠失・重複例であるが、点変異(微小変

位)が 3 割程度、さらにイントロン内変異なども見ら

れる。近年新規治療薬の開発が盛んに行われ、エ

クソン・スキッピング療法やリードスルー療法など、

治療対象が遺伝子変異によって規定されるものも

少なくない。こうした背景の下、2016 年からジストロ

フィン遺伝子のシークエンス検査も保険適用となっ

た。このような背景の下、できるだけ非侵襲的かつ

効率的なジストロフィノパチーの診断が行えるよう、

診断手順の改訂を行った。 
 

B. 研究方法 
従来の診断手順では、臨床的にジストロフィノパ

チーが疑われた場合、最初に MLPA法を用いて全

てのエクソン単位の欠失・重複を検索し、複数のエ

クソンで欠失・重複があった場合は診断確定。単一

エクソンの欠失・重複においては、当該エクソンと前

後のエクソンの 3 つのエクソンをシークエンス検索

し、単一エクソン変異か点変異かを確認する。

MLPA 法で変異が確認できない場合は、筋生検

(免疫学的検索)を行い、ジストロフィン蛋白の発現

異常が確認された場合に、全エクソンのシークエン

ス検査を行うこととしていた。 
しかし、2016 年以前はシークエンス検査が保険

適用でなかったため、MLPA 法で陰性であった場

合にそれ以上検索が行われない事例も多かった。

研究要旨 

筋ジストロフィーにおいては、新規治療薬の開発が進みつつある。デュシェンヌ型筋ジストロフィーで

は 2020 年にエクソン・スキッピング治療薬ビルトラルセンが保険承認された。ビルトラルセンはジストロ

フィン遺伝子のエクソン 53 をスキップさせる核酸医薬で、治療対象となるのはエクソン 53 のスキップ

により読み取り枠が回復する患者である。新規治療薬の登場により、ジストロフィノパチーの遺伝学的

に正確な診断の必要性が高くなっている。ジストロフィノパチーにおいては、シークエンスが保険適用

となったことも踏まえ、診断手順の見直しを行った。 
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特に進行例では筋萎縮のために、筋生検で採取可

能な筋がないため確定診断不能例が多発していた。

また、若年齢では筋生検を忌避するために、診断

を躊躇する例もあった。また、単一エクソン変異例

では、点変異の可能性が否定できなければエクソ

ン・スキッピング治療薬にはならない、等の問題もあ

った。 
2016 年 4 月に、ジストロフィノパチーを疑う場合

にはシークエンス検査も保険適用となった。さらに、

かずさ DNA 研究所による委託検査も可能となった。

このような背景変化を踏まえ、MLPA 検査で陰性の

場合、非侵襲的検査である全エクソンのシークエン

ス検査を筋生検に優先して実施することに診断手

順を変更した。 
 
C. 研究結果・考察 
 改訂した診断手順は研究班ホームページ(医師
用: doctors.mdcst.jp)などで公開した。 
今回の手順変更により、これまで確定診断が困

難だった進行例や幼若者の診断が円滑に進み、よ

り多くの患者で治療機会が保証されることを期待す

る。 
 

D. 結論 
ジストロフィノパチーの診断手順を改訂した。診

断効率の向上と共に、治療機会の保証が広がるこ

とを期待する。 
E. 健康危険情報 
なし 
 
F. 研究発表 
ホームページ公開 
研究班ホームページ URL 
https://doctors.mdcst.jp/diagnosis/dystrophinopathy/ 
(2021 年 4月 10日現在) 
 
G. 知的財産権の出願・登録状況 
なし 
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令和 2 年度 厚 生 労 働 科 学 研 究 費 補 助 金  

難 治 性 疾 患 政 策 研 究 事 業  

分 担 研 究 報 告 書  

 
 

COVID-19 パンデミック情 報 提 供 、実 態 調 査 
 

研究分担者 松村 剛 1)   

 

研究協力者  髙田博仁 2)、久留 聡 3)、中島 孝 4)、尾方克久 5)、中村昭則 6)、石﨑雅俊 7)、諏訪園秀吾 8)、

青木正志 9)、松浦 徹 10)、高橋正紀 11)、砂田芳秀 12)、花山耕三 13)、小牧宏文 14) 
 

1) 国立病院機構大阪刀根山医療センター 脳神経内科 
2) 国立病院機構青森病院 脳神経内科 
3) 国立病院機構鈴鹿病院 脳神経内科 
4) 国立病院機構新潟病院 脳神経内科 
5) 国立病院機構東埼玉病院 臨床研究部 
6) 国立病院機構まつもと医療センター 脳神経内科 
7) 国立病院機構熊本再春医療センター 脳神経内科 
8) 国立病院機構沖縄病院 脳神経内科 
9) 東北大学大学院医学系研究科 神経内科学 
10) 自治医科大学 内科学講座神経内科学部門 
11) 大阪大学大学院医学系研究科保健学専攻 機能診断学講座 
12) 川崎医科大学 神経内科学 
13) 川崎医科大学 リハビリテーション医学教室 
14) 国立精神・神経医療研究センター トランスレーショナルメディカルセンター 

 

 

A. 研究目的 

COVID-19は、2019年に中国武漢に端を発し、

2020 年初めから世界同時パンデミックを引き起こ

した。本邦では 2020年 1月 16 日に第 1例が報

告され、2020 年 2 月のダイヤモンドプリンセス号

でのクラスター発生を経て、地域差はあるものの

研究要旨 
COVID-19 パンデミックは、全ての人や医療、経済に深刻な影響を及ぼした。医療・感染予防物資の

不足は医療ケアの必要な筋ジストロフィー患者に深刻な影響をもたらし、受診控えやリハビリテーショ

ン、サービス利用の削減・中止も、パンデミックの長期化と共に深刻な問題となっている。COVID-19

はエアロゾルを介した感染経路が問題となったが、呼吸ケアを要する神経筋疾患患者では大量のエ

アロゾルを発生するため、感染予防策が問題となった。さらに、マスコミやインターネットを通じた情報

の氾濫と、神経筋疾患への適切な情報の欠如は、患者・家族に混乱と不安をもたらしている。このよう

な事態において、速やかで適切な情報提供は安定的な生活維持に不可欠であり、諸機関とも連携し

情報提供や、呼吸ケア患者の感染対策の提示を行った。また、COVID-19 によってもたらされた影響

についてWeb調査を行っている。 
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2020 年 4-5 月の第一波、2020 年 7-8 月の第二

波、2020年 12月-2021年 2月の第三波、2021年
4月からの第 4波と波状的に拡大し、2021年 4月
8 日までに 50 万人弱の陽性者と 9000 人以上の

死亡者を出している。 
COVID-19 パンデミックは、世界同時に拡散し

たことが大きな特徴で、これにより生産・輸送に著

しい障害が及び、呼吸器を含む呼吸ケア物品、マ

スクや衛生物資などの深刻な欠乏状態が生じ、ト

リアージを実施した国も出現した。 
感染経路は飛沫・接触感染が主で、エアロゾル

を介した感染が問題視された。このため、「密集」、

「密接」、「密閉」の 3 密を防ぐことが重要視され、

全国一斉休校処置や、テレワークへの誘導、エン

ターテイメントや飲食業の時短・休業、不要不急

の外出自粛など様々な対策が講じられている。 
マスコミやインターネットを通じて膨大な情報が

氾濫したが、新興感染症であるため、根拠の不確

かなものや不安を煽るものも少なくなく、神経筋疾

患に対する信頼性の高い情報提供は乏しかった。 
こうした背景の下、政策研究班の使命として、

筋ジストロフィーを含む神経筋疾患患者に、信頼

性の高い有用な情報を、広く発信することが重要

と考えた。さらに、COVID-19 によって筋ジストロフ

ィー患者が受けた影響と支援の効果を評価するこ

とは、今後の感染対策や災害対策を考慮する上

で貴重な資料になると考え、Web でのアンケート

調査を企画した。 
B. 研究方法 

i. 神経筋疾患向け情報提供 

 分担研究者・協力者、関連諸機関の協力も得て、

神経筋疾患に対する COVID-19 関連情報を収集し、

研究班ホームページにて有用と思われるものを随時

周知する。 

ii. COVID-19 が筋ジストロフィー患者に及ぼす影響

の実態調査 

 質問項目は、一次調査(全員対象)においては、背

景情報、医療への影響、サービス利用への影響、生

活への影響、受けた支援と効果、COVID-19 罹患の

有無、二次調査(COVID-19 罹患者対象)において

は、感染経過、最重症時の呼吸管理処置、使用した

薬剤とした。感染状況や規制・支援内容は経時的に

変化することから、同一人物が繰り返し回答できるよ

う、ニックネームを用い、匿名性を担保しながら回答

者を判別できるよう工夫した。 

 2020 年 5月 11日に研究班ホームページにアンケ

ート調査ページ(https://mdcst.jp/covid19/)を公開し

調査を開始した。できるだけ多くの回答を得るため、

研究班ホームページ意外にも、患者登録(Remudy)

や患者会、班員施設などを通じて周知した。また、

調査ページにリンクバナーを設置し、閲覧者が自由

に拡散できるようにした。 

（倫理面への配慮） 

本調査は、国立病院機構大阪刀根山医療センタ

ーの倫理審査（TNH-2020004）で承認を受けて実施

した。 

アンケート調査は、ニックネームを用いて行い、個

人の特定につながる情報は収集しなかった。また、

回答用紙の同意項目にチェックを入れることで同意

の確認を行った。 

C. 研究結果 

i. 神経筋疾患患者向け情報提供 

 これまでに提供した情報、時期、掲載ページは下

記の通り。 

2020 年 3月： 

一般向けペー ジ ： COVID-19 感染予防対策

(Remudy通信 2020 年 5月に同梱送付) 

医療者向けページ： 

COVID-19 注 意 事 項 (Association of British 

Neurologists, The neuromuscular network of Canada, 

American College of Chest Physicians, Guidance for 

the management of myasthenia gravis and Lambert-

Eaton syndrome during the COVID-19 pandemic） 

World muscle society推奨掲載 

2020 年 4月：医療者向けページ 

日本神経学会関連ホームページ(https://neurology-

jp.org/covid/index.html)へのリンク設定 

Muscle Nerve 筋ジストロフィー関連論文 2 報掲載 

2020 年 6月：医療者向けページ 

「新型コロナウィルス感染症と神経筋疾患」ページ
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(https://doctors.mdcst.jp/covid19/)追加 

2020 年 12月：医療者向けページ  

支援学校等での医療ケアに関わる注意点掲載 

2021 年 1月：医療者向けページ 

日本感染症学会「COVID-19 ワクチンに関する提言」

掲載 

World Muscle Society ワクチン推奨日本語版作成・

掲載 

2021 年 3月：医療者向けページ 

COVID-19ワクチン情報厚労省サイトへのリンク設定

World Muscle Society推奨改訂版日本語版作成・掲

載(World Muscle Societyホームページにも掲載) 

ii. COVID-19 が筋ジストロフィー患者に及ぼす影響

の実態調査 

2020 年 7 月末までに 542 名からの回答を得て、

中間解析を実施した。受診頻度にかかわらず 3割程

度に受診控えが見られ、受診頻度の高い患者では

電話再診の利用が多かった。少数例ではあるがステ

ロイドや心筋保護剤を減量している患者もいた。マス

クや消毒剤・衛生用品の確保困難、呼吸器定期点

検困難、呼吸器用マスクやカニューレの変更を余儀

なくされる、など深刻な影響を受けた患者も少なくな

かった。軽症例では、外出の減少、リハビリテーショ

ンの削減などで、運動能力低下を訴える例が多かっ

た。重症例ではサービス利用削減による介護負担

増加、面会制限や情報氾濫による精神的ストレスを

訴える例が多かった。 

D. 考察 

COVID-19 は未知の新興感染症であることから、

当初は正確な情報が乏しく、氾濫する情報の中には

いたずらに不安を煽るものも少なくなかった。不安の

軽減や適切な行動には、正確な情報が不可欠であ

ることから、神経筋疾患に関連した信頼性の高い情

報の収集と発信に努めた。World Muscle Society の

推奨については、日本語版を作成し研究班だけで

なく、学会のホームページにも掲載されたことで、よ

り広汎なアクセスを可能とした。また、一時ステロイド

やACE阻害剤がCOVID-19感染リスクを高めるとの

情報が出回り、治療継続への不安を訴える患者も見

られたことから、一般向けページで感染予防策と共

に、原疾患の治療は基本的に継続すること、主治医

と相談し自己判断で中断しないよう注意喚起を行っ

た。 

アンケート調査は、患者登録や患者会の協力も得

て周知した結果、2 か月足らずの間に全国から 500

名以上の回答を得た。物資不足が医療ケアに深刻

な影響を及ぼしたこと、外出・リハビリの削減が軽症

例の運動機能低下をもたらしたこと、サービス利用

削減や面会制限、情報氾濫が重症例の精神的スト

レスに影響したことなどが明らかとなった。 

本邦では 2021 年 2月からワクチン接種が医療者

より開始され、高齢者、ハイリスク者へと順次普及す

る予定である。ワクチン普及により COVID-19が収束

に向かうことを期待しつつ、収束まで調査を継続し、

経時的な変化についても観察していきたい。 

E. 結論 

GL の有効性評価と改定に向けた課題把握を目

的として、GL 発刊前後で神経内科・小児神経専門

医を対象としたアンケート調査を実施した。GL への

関心は高く、標準的医療普及に向けた効果も確認さ

れた。一方で、災害対策やキャリアの医療管理など

については変化が乏しく、こうした領域については

患者・家族や関連職種へのアプローチも考慮してい

く必要がある． 
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A. 研究目的 

 本症は X 連鎖性劣性遺伝形式であり, DMD の約

60 %，BMD の約 90 %が母親からの継承と報告 1)さ

れている. 女性ジストロフィン変異保有者は発症しな

いと誤解されやすいが，一部骨格筋・心筋障害を有

することが知られており，DMD/BMD 女性ジストロフィ

ン変異保有者の症状発現頻度に関する欧州での検

討では, 骨格筋症状 3-26 %, 拡張型心筋症は 8-

16 %と報告 2)-4)されている．若年での心不全死亡例，

妊娠，出産により悪化する例 5)も報告されており，深

刻な問題である．近年，ジストロフィノパチー患者の

寿命の延長，在宅療養患者の増加傾向により，変異

保有者となりえる介護者としての健康管理は重要な

課題である．しかし，本邦では，遺伝性疾患に対する

理解不足，国民性，倫理的側面もあり, 遺伝的部分

に踏み込むことがタブー視される意見が根強い．そ

研究要旨 

本調査では，ジストロフィノパチー患者の介護者，非介護者の女性ジストロフィン変異保有者の可能

性がある者を対象に 2018 年 10月 1日から 2020 年 3月 31日の期間にて多施設での倫理審査の

承認を得て施行したのでその結果を報告する．対象の介護者は 36 名 (平均年齢 55.9±8.5 歳). 

52.8%が carrier と診断され，8.3%が carrier を否定され，38.9%が未診断であった．50%が定期的な

受診をしていなかった．介護者のうち，48.9%が筋・心症状を有し，75%が血清 CK値の上昇，66.7%

が血清 BNP値の上昇をみとめた．Zarit Care Burden Interview (ZBI)の介護負担調査では，遺伝子

診断で確定した carrier群では carrier否定 or 未診断群と比較して，介護負担が大きい傾向にあっ

た．健康関連 QOL 調査では，非介護者の女性ジストロフィン変異保有者では，ジストロフィノパチー

患者の介護者と比較して，身体機能の項目で定値であったが，その他の項目では差異はなかった．

ジストロフィノパチー患者の介護者では，定期的な検診などにより健康管理や介護負担について留

意する必要がある． 



 

 

のため，女性変異保有者に対する調査はほとんどな

されておらず，唯一，NHO徳島病院のみが継続的に

DMD 患者の母親検診を行い，報告しているのみで

ある 6). 本研究の目的は，ジストロフィノパチー患者

の介護者における介護実態，介護負担，QOLを調査

し，健康管理上，介護上の問題点を明らかにすること

である. 

 

B. 研究方法 

2018-2019 年度： 

・2018 年 10月 1日〜2020 年 3月 31日：各施設に

てジストロフィノパチー患者の介護者，女性ジストロフ

ィン変異保有者の可能性がある者を対象に調査を行

った. 

2020 年度： 

・調査結果を解析し，学会発表 (2020 年度日本神経

学会学術大会)，論文を作成し投稿している (現在

Journal of the neurological sciences に投稿中)． 

研 究 計 画 ・ 方 法 

・調査施設 

調査実施施設は, NHO 熊本再春医療センター，

NHO 徳島病院，NHO 大阪刀根山医療センター，

NHOあきた病院，NHO まつもと医療センターの 5施

設にて行う． 

 

・対象 

1) 選定基準 

   下記の(1) または (2)を対象とする．  

(1) DMD/BMD と診断 a)された在宅患者の介護経験

がある者.(男性，非血縁者も含む.) 

       または 

(2)女性ジストロフィン症と診断 b)されている者, もしく

は遺伝学的にジストロフィン変異保有者の可能性が

ある者． 

     a)DMD/BMD の診断 

・筋生検(ジストロフィン染色 or ウェスタンブロ

ッティング法)またはジストロフィン遺伝子検査

にて診断された者 

     b) 女性ジストロフィン症の診断 

 ・筋生検(ジストロフィン染色 or ウェスタンブ 

ロッティング法)またはジストロフィン遺伝子検

査にて診断された者 

・家族歴, CK高値で診断された者 

注) 

・重症度は問わない（未発症者も含む） 

2)除外基準 

  ・対象者が未成年 (20歳未満) である例. 

 ・認知症のために対象者に判断能力がなく、後見

人(配偶者、家族、親戚など)の承諾が得られなかっ

た症例. 

 ・研究責任医師，研究分担医師が対象として不適

切と判断した例 

 

調査期間 

2018 年 10月 1日〜2020 年 3月 31日の 18 ヶ月間 

 

調査項目 

・調査票 (1)-対象者が記入：年齢，DMD/BMD 患者

との関係，DMD/BMD 患者介護経験の有無，既往歴，

受療状況，妊娠・出産歴，妊娠・出産時の合併症，自

覚症状, 介護期間，1 日の介護時間，介護時の睡眠

時間，福祉サービスの内容，被介護者の ADL，被介

護者の人工呼吸器装着の有無 

・調査票 (2-1)-医師が記入：内服歴(ステロイド，

ACE-I，ARB，β-blocker など )，現在の運動機能

modified Ranking Scale (mRS)，呼吸，循環，ジストロ

フィン症の診断状況，遺伝子検査の結果，被介護者

の診断 

・調査票 (2-2)-医師が記入，検査結果の添付可 (施

行した分のみ転記) 

a)身長，体重，血圧，脈拍， 

b)神経学的診察血液検査 

胸部レントゲン 

e)肺機能検査 

f)心電図 

g)経胸壁心エコー 

h)24時間心電図 

i)心臓MRI 

j)骨格筋 CT/MRI 

・健康関連 QOL，介護負担尺度 



 

 

a)SF-367) (健康関連 QOL)(自己記入式) 

b)ZBI-J8) (Zarit Caregiver Burden Interview， 

国際的な介護負担尺度, 自己記入式，介護者のみ) 

検査結果は，調査用紙に直接記入するか，各施

設の倫理委員会の承認が得られている場合は，検査

結果のコピー添付も可能である. 

 

・倫理的配慮について 

研究等の対象とする個人の人権擁護 

本研究が患者および家族の不利益とならないよう最

大限留意する. 特に遺伝性疾患である点に配慮し，

心理的負担がかからないように最大限配慮する．研

究への参加・協力は個人の自由意思に基づき, 参

加・協力を拒否した場合であっても不利益を生じない. 

また研究参加に同意した場合であっても, いつでも

取りやめることが可能であり, そのことによって不利益

を生じない. 本調査は，匿名調査にて解析をするた

め患者の人権は保護される．その研究成果の公表に

伴い, 同意取得された方には, 希望や必要に応じて

同意取得者である研究責任者または研究協力者か

ら遺伝カウンセリングの機会を提供できるものとする. 

 

研究等の対象となる者に同意を得る方法 

調査対象と判断された本人に対して本調査について

説明すると同時に説明文書・同意書(別に添付)を渡

し，対象者当人の自由意思による同意が得られたと

きは，同意書に研究対象者の署名及び同意を得る．

同意のとれた症例に対しては同意撤回文書を渡し, 

それを担当者宛に郵送, もしくはファックスなどで送

付すればそれ以上の調査は行わない. 同意書はコ

ピーをカルテに添付し，原本をそれぞれの施設の担

当者(医療情報担当者)が保存し，必要な際には提出

できるようにする. また，本調査により得られた結果を

学会，学術雑誌に公表する場合には，個人が特定さ

れる情報が含まれないように厳重に注意をはらう. 

 

 試料・情報、個人情報等の取扱い 

本研究ではデータを熊本再春医療センターに収集し

て解析を行う. 研究参加施設では，個人情報管理者

を置く.各施設から情報を提供する際には, 住所, 氏

名, 生年月日などは削除し, 本研究用の番号を付与

して個人の特定ができないよう匿名化の措置を行う. 

研究者用番号と対象者個人を識別するための対応

表は,各施設にて厳重に管理し, 研究期間終了後 5

年間保管する. 研究に携わるものは, 個人情報の取

扱いに関して「人を対象とする医学系研究に関する

倫理指針」,「個人情報の保護に関する法律」,「独立

行政法人等の保有する個人情報の保護に関する法

律」「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」

等の適用される法令、条例等を遵守する. 

Ｃ．研究結果 

全対象者は 50例であった (平均年齢 53.7 ± 11.2歳，

女性 49 例).その内訳は Ⅰ群 (DMD/BMD 患者の介

護者でジストロフィン変異保有の可能性あり) 33例，Ⅱ

群 (DMD/BMD 患者の介護者でジストロフィン変異

保有の可能性なし) 3例 (母親，同胞以外 2例，遺伝

学的に否定 1 例)，Ⅲ群 (介護者ではないがジストロ

フィン変異保有の可能性あり) 14例であった．  

(1)DMD/BMD 患者介護者の介護状況，身体状況に

ついて 

・対象となる介護者は 36例 (Ⅰ群 33例，Ⅱ群 3例)で

あり，ジストロフィン変異保有者と診断されている例

が 19例 (遺伝子検査 12例，CK高値 or 家族歴 

7例)であった． 

・被介護者との関係は母親が 80.6%，同胞女性は

8.3%であった． 

・被介護者は，DMD 90.9%，BMD 9.1%，平均年齢

27.3±10.5 歳，歩行不能 90.9 %，人工呼吸器使用 

(NPPV 60.6%，TPPV 12.1%) であった． 

・福祉サービスの利用は 84.4%であった． 

・定期受診なしが，48.6%であった． 

・心症状 or 筋症状ありが 48.5% (その中で定期受

診なしが 50.0%)であった． 

・血清 CK 上昇が 75.0% (その中で定期受診なしが

52.8%)であった. 

・血清 BNP上昇が 62.5% (その中で定期受診なしが

33.3%)であった. 

・心エコー異常 (LVEF<50%)が 11.1% (その中で定

期受診なしが 0%)であった. 

Ⅰ群 (遺伝⼦検査にて診断が確定した carrier)，



 

 

Ⅱ群(未診断もしくは carrier が否定，男性除外)

との⽐較では，Ⅰ群 で有意に ZBI total score 

≧25 の割合が⾼く，⾎清 CK 値上昇，⾎清 BNP 値
上昇の割合が⾼かった． 

 

(2)ZBI-J を用いた介護負担調査 

・対象は 31例 (Ⅰ群 29例，Ⅱ群 2例)であった． 

・総得点の平均は 21.8 ± 14.9 点であり，0〜30 点が

74.2%，31〜60点が 22.5点，61〜88点が 1点であ

った． 

・ZBI 総得点と介護者の年齢，mRS，被介護者の

ADL，被介護者の人工呼吸器装着の項目とは相

関はなかった． 

・介護者が遺伝子診断にてジストロフィン変異保有者

と確定した群では，遺伝学的に否定 or 未診断群と

比較して ZBI 総得点が高値の傾向があった(p = 

0.064). 

・22 の質問において点数高値の質問は，＜患者さん

があなたに頼っていると思いますか？＞，＜患者さ

んが将来どうなるのか不安に思いますか？＞であ

った． 

・22 の質問において点数低値の質問は，＜自分はも

っとうまく介護できるのにと思うことがありますか？＞

であった． 

(3)SF-36v2 を用いた健康関連 QOL調査 

(評価項目：身体機能，日常役割機能身体, 身体の

痛み，全体的健康感，活力，社会生活機能，日常役

割機能精神，心の健康) 

・Ⅰ群  (遺伝子検査にて診断が確定した carrier, 

n=30) では，身体機能，身体の痛み，健康感，社会

生活機能にて低値，活力，精神，心の健康の項目で

は国民標準値以上であった． 

・Ⅱ群 (未診断もしくは carrier が否定，n=14) では，

身体機能，日常役割機能身体，身体の痛み，社会生

活機能にて低値，健康観，活力，精神，心の健康の

項目では国民標準値以上であった 

・Ⅲ群 (非介護者にジストロフィン非変異保有者，

n=11)では，全項目で低値であり，I 群と比較しても低

値であった． 

・Ⅲ群ではⅠ群と比較して，modified Rankin Scale 

≧ 2 以上の割合が高く，HRQOL が低く，身体機能

の項目で有意に低値であった． 

Ｄ．考察 

・本研究では，遺伝子診断が確定した介護者におい

て，心症状や筋症状がみられる例，血清 CK 上昇や

血清BNP上昇がみられる例が多く，特に遺伝子診断

にて carrier と確定した例で多くみられた．その中で定

期受診をしていない割合は約半数みられた． 

・介護負担調査では，大半が介護負担は軽度であっ

たが，遺伝子診断にて診断確定している例で介護負

担が大きい傾向があった．また自身の介護のことより

も被介護者の将来について不安に感じている傾向が

あった． 

・健康関連 QOL調査では，ジストロフィン変異保有の

可能性がある例は介護者，非介護者に関わらず，国

民標準値より低値であった． 

・ジストロフィン患者介護者において，多施設で介護

状況・身体状況，介護負担調査，健康関連 QOL に

ついて詳細に調査を行った．既報告では，ジストロフ

ィン患者介護者全体での QOL調査は散見されるが，

介護者の中でジストロフィン変異の有無，ジストロフィ

ン変異保有者で介護者と非介護者，といった視点で

比較検討を行っている報告はない．また本邦では，

ジストロフィン患者介護者における調査自体がほとん

ど行われておらず，意義のある検討と考えられる． 

・本研究の問題点として，(1) 対象例が少ない (2)こ

のような詳細な調査は，精神障害や知的障害がある

方は困難であり，本研究に参加可能な対象者は，身

体・精神状態が安定している方が多い可能性がある，

(3)遺伝子検査を行う契機が，介護者と非介護者で異

なり，年齢や身体症状などの背景が異なる．といった

点があげられる． 

・今後の予定 

以上の研究結果は，国内に限らず海外でも学会発

表を行い公表し，英文雑誌に投稿する.また次回の

DMD ガイドライン改訂に反映させる. その後，啓蒙

活動を行い，一般市民, 患者家族, 医療者へ情報

提供することにより，周囲からのサポートが得られや

すくなることが期待される．今後，対象施設数を増や

し，より多数例での前向きコホート調査を行うために



 

 

は，倫理的問題も有することから診察や調査項目に

ついて，吟味する必要がある． 
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筋ジストロフィー等のリハビリテーション治療：HAL の活用に関する研究 

HAL 医療用下肢タイプの長期使用効果についての研究 
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Ａ．研究目的 

新医薬品，新医療機器を承認された製造販売

企業は，製造販売後調査(使用成績調査など)を
行う。その際に，他社の医薬品，医療機器との併

用による複合治療の効果判定は通常テーマにで

きない。HAL と医薬品との複合療法の併用効果

の研究は企業の実施する使用成績調査等では

基本的に調査不可能である。一方で，厚労働省

令第 116 号「医薬品の製造販売後の調査及び

試験の実施の基準に関する省令等の一部を改

正する省令」(H30 年 4 月 1 日)でリアルワール

ドデータを活用するため「製造販売後データベ

研究要旨 
HAL 医療用下肢タイプを使ったサイバニクス治療は神経筋 8 疾患に対して治験が行われ，歩行機

能の改善に関する有効性と安全性が既に認められている。サイバニクス治療は神経可塑性を促し，

HAL を脱いだ後に歩行改善が得られると考えられ、治験では短期の有効性と安全性が検証された

が，長期使用における使用頻度などの最適パラメータと疾患ごとの長期の有効性評価は治験では

収集できていない。実際の臨床において，HAL 医療用下肢タイプに対して多施設で行う長期の

EDC 化された研究者主導観察研究は有用であり，複合療法評価において企業の行う使用成績調

査では得られない情報収集が可能であり，最終年度に合計 171 症例が登録された。 



 

 

ース調査」が新たに定義され，公的データベース

を活用することができる道が開かれた。そこで 
EDC ベースで 後ろ向きおよび前向き観察研究

リアルワールドデータを用いた研究者主導の観

察研究が重要となっている。 
HAL 医療用下肢タイプは神経筋 8 疾患脊髄

性筋萎縮症(SMA)，球脊髄性筋萎縮症(SBMA)，
筋萎縮性側索硬化症(ALS), シャルコー・マリ

ー・トゥース病(CMT)，遠位型ミオパチー， 封入
体筋炎(IBM)， 先天性ミオパチー， 筋ジストロ

フィーを 1 グループとして，医師主導治験 NCY-
3001 試験(治験調整医師 中島孝)により承認さ

れ診療報酬(J118-4:歩行運動処置(ロボットスー

ツによるもの)された。NCY-3001 試験は希少疾

病用医療機器治験であったことから目標患者数

は合計 30 例であり疾患ごとの症例数は少数だ

った。治験は短期試験であり，長期の使用頻度

や有効性評価は分析できなかった。また，疾患

修飾薬や核酸医薬などの最新治療法の併用に

よる複合療法の効果を評価することは不可能だ

った。リルゾール，エダラボン，リュープロレリン，

ヌシネルセンなどの疾患別の疾患修飾薬の使用

の有無とそのタイミングを含め， HAL の最適な

使用頻度など分析をする必要がある。リアルワー

ルドでは，同一集団を無作為化により群に割り付

けることは行われない。自然な意思決定の中で

治療法等の介入が実施された上でアウトカムを

観察する非実験データである。このようなデータ

に対しては対象集団の異質性を適切に考慮した

分析を行う必要があり，近年，潜在クラス分析に

代表される有限混合分布モデルの適用が注目さ

れている。とくに，長期介入における治療効果の

時系列推移を追う研究に対しては，個人間の変

動が大きくそのパターンの本質的な異質性を仮

定したモデルの適用が必要となる。 
（倫理面への配慮）薬機法および「人を対象 

とする医学系研究の倫理指針」に基づく。 
Ｂ．研究方法 
 「HAL の標準的長期使用法確立のための多

施設共同観察研究・実態調査(NCYextended03) 

JMACCT ID:JMAIIA00433」として，HAL 医療

用下肢タイプの適応疾患である前述の 8 疾患

と診断され，歩行介助又は歩行補助具を要する

患者対象とし，実施計画書，説明同意文書，後

ろ向きデータ収集はオプトアウト文書，EDC シ

ステム構築，中央モニタリングをおこなうことにし

た。調査項目は，疾患名，発症年齢，罹病期間，

実施時年齢，性別，体重，HAL を使用した歩

行運動療法の実施状況として，使用回数，使用

間隔，1 回使用時間，歩行距離，併用薬，併用
療法をおこなった複合療法のタイミングが収集

項目である。アウトカムデータとして歩行速度，

10mWT(最高歩行スピード m/秒)と運動持続能
力を評価する 2 分間歩行テスト，2MWT(m)を
主要なエンドポイントとして長期の有効性を検討

する。他のアウトカムデータとしては徒手筋力テ

スト(下肢 12 筋)，日常生活における自立度とし

て Barthel index，患者報告アウトカム(PRO)とし
て，日本語版 DRS を収集する。血中クレアチ

ンキナーゼ値を収集する。解析計画では通常の

記述統計の他に，潜在クラス混合モデル分析

(LCMM， latent class mixed models 等)を用い
て類型化によって 改善が顕著なクラス，改善が

進まないクラス等の集団を同定し，その背景因

子の違いを調べる方法をとる。データ収集に基

づき，長期における HAL 医療用下肢タイプの

有効性が認められ，さらに疾患毎の特徴 や有
効性を最大化するためのパラメータを調査して

いく。 

Ｃ．Ｄ．研究結果・考察 
 実施計画書等の倫理審査 (2019/5/24 ，

2019/9/27)オプトアウト(2019/10/8)を NHO 新潟病

院で終えデータ収集を開始した(2019/10/30)。
NHO 大 阪 刀 根 山 医 療 セ ン タ ー (2020/2/26), 
NHO 鈴鹿病院(2020/3/11)NHO 東名古屋病院

(2020/3/27)の各倫理委員会で承認された。現在
(2021 年 3 月 29 日)登録の進捗は以下の通り

である。 
現在 EDC に症例登録された合計症例数は

171 例であり，本研究の対象疾患群では遠位型



 

 

ミオパチー7 例、封入体筋炎（IBM）1 例、先天

性ミオパチー6 例、筋ジストロフィー48 例の 62 
例である。 

Ｅ．結論 
 HAL 医療用下肢タイプに対してEDC化された
研究者主導の多施設観察研究は有用であり，企

業の行う使用成績調査では得られない情報収集

が可能である。今後，リアルワールドの観察研究

における治療効果検証に対してはより発展的な

統計解析手法の有用性を示す必要がある。 
 
Ｆ．健康危険情報 
特記すべきものなし 
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研究目的 
我々過去 3 年間の研究で，沖縄型神経原性筋

萎縮症（以下 HMSN-P）患者に対し単関節用

HAL を継続的に使用した効果を報告してきた。

昨年度は、1 週間に 1 回の実装では、重症度に

よって効果は差があるものの、QOL 改善効果を

認め、１週間に 2 回の HAL 実装では overwork 
weakness が懸念される結果となった。そこで、令

研究要旨 
（研究１）COVID-19 の緊急事態宣言の中，在宅時間が増えた事による活動の低下と，HMSN-P 患

者の身体機能に与えた影響と単関節用 HAL を再開した事による効果について検討した。単関節用

HAＬを実施できなかった A期と，単関節用 HAＬを 2週間に 1回の頻度で実施した B期での区間

別の調査を行った．単関節用HAＬを実施できなかったA期の Grip及び Pinch に関し低下したCase
を多く認めた．軽症群である GroupⅠでは，Grip，Pinch は同程度低下したのに対し，重症群である

GroupⅡは Pinch が大きく低下していた．GroupⅠの EMG解析結果でも，A期より B期の方が有意に

筋活動の上昇を認め単関節ＨＡＬの治療効果が得られたのではないかと考えられた．  
（研究２）患者５名，家系内の非罹患者 3 名の遺伝子解析（全ゲノム塩基配列決定）を行った。患者 5
名に関しては、キャピラリーシークエンスにて従来報告されている TFG 遺伝子の変異（TFG 
c.854C>T の変異）を認めた。また家系内の非罹患者 3 名には変異は認めず、TFG c.854C>T の変

異をヘテロ接合でもつヒトは疾患、変異をもたないヒトは疾患でないという従来の報告と同じものであ

った。本研究の結果から、TFG 遺伝子が本疾患の原因遺伝子としてより強い根拠となり得ることが示

された。 



 

 

和 2 年度にはさらに間隔を空けた検討を行う予

定であった。しかし，2020 年初頭からの COVID-
19 の流行に伴い，被検者は継続的な単関節用

HAL の使用が困難となり，沖縄県の緊急事態宣

言発令（2020 年 7月 31日）によって自宅待機を

余儀なくされた． 
 COVID-19 の緊急事態宣言中，地域の高齢者

が、身体能力の低下を認めたとの報告や，65 歳
以上の高齢者では 1 週間の総身体活動時間が

65 分(-26.5％)減少したとの報告も見られ，在宅

時間の増加は健康を維持するための阻害因子と

なっている． 
 そこで，在宅時間が増えた事による活動の低下

が，HMSN-P 患者の身体機能に与えた影響と単

関節用 HAL の使用が可能となった時期からの

経過を経時的に調査し，単関節用 HAL を再開

した事による効果について追求した（研究１）。 
また、従来 HMSN-P は TFG 遺伝子の変異が証

明されているが、今回患者会からの要請により患

者 5 名ならびに無発症の患者家族 3 名につき、

遺伝子解析を行った（研究２）。 
（倫理面への配慮） 
 薬機法および「人を対象とする医学系研究の

倫理指針」に基づく。 
 
（研究１） 
＜研究方法＞ 
【研究対象者】 
沖縄型神経原性筋萎縮症患者 6 名 
軽症群：2 名 重症群：4 名 
【目標症例数】 
StudyⅠ：日常機能訓練において HAL を一定期

間間欠的に装着した際の有効性、安全性調査；

患者 6 名（軽症群：2 名，重症群 4 名） 
StudyⅡ:；表面筋電図（EMG）の計測：軽症群の

患者 2 名 

【研究方法】 

 調査期間は，2020年の 6月～12月の 6ヶ月間

とした．区間設定として 6 月～9 月を A 期

（COVID-19 の影響により単関節用 HAL を実施

できなかった期間），9 月～12 月を B 期（2 週間

に 1 回単関節用 HAL を利き手である右上肢に

装着後，20 分×1 回，午前午後に実施）とした．

評価は 6 月，9 月，12 月の計 3 回行った．評価

項目は，①MMＴ（肩屈曲，肘屈曲及び伸展），

②Grip，③Pinch，④BI，⑤日本版 mRS を前述の

3 回評価し，⑥表面筋電図（EMG）は，A 期終了

地点( 9 月)と B 期終了地点（12 月）の 2 回上腕

二頭筋（BBM）と上腕三頭筋（TBM）を標的筋とし

て調査した．CaseA、CaseB を軽症群，CaseC，

CaseD，CaseE，CaseFを重症群とした． 

＜研究結果＞ 

 MMＴ（肩屈曲，肘屈曲及び伸展），BI，日本版

mRS に関しては，期間中大きな変動はなかった

ため，Grip，Pinch，EMG 解析を中心に記述する． 

１．Gripの結果  

 全Caseの経時的経過（以下，初期評価→中間

評価→最終評価）は，CaseA（25kg→24kg→

25kg ） ，CaseB （ 17kg→14kg→ 19kg ） ，CaseC

（3kg→2kg→1kg），CaseD（4kg→4kg→5kg），

CaseE（1kg→3kg→2kg），CaseF（10kg→11kg→

11kg） であった．CaseA，CaseBは，中間評価時

に値の低下を認め最終評価時に増加していた．

特に，CaseB に関しては，初期評価時から最終

評価時までの変化（初期評価時±5kg）が大きい

状況であった．その他の Case は，初期評価時と

最終評価時に変化が無い(初期評価時±2kg)経

過であった．A 期にて GroupⅠ（-11%）で値が低

下し，GroupⅡ（+5%）は値が変化しなかった．B

期では，GroupⅠ（+20%）で値が増加し，GroupⅡ

（-17%）では，値が低下していた． 

２．Pinchの結果  

 全 Caseの経時的経過は，CaseA（31N→30.5N

→ 30N ） ，CaseB （ 18N→14N→ 22N ） ，CaseC

（0.5N→0.5N→1N），CaseD（6.5N→2N→7N），

CaseE（2N→1N→0.5N），CaseF（14.5N→12.5N

→10.5N） であった． CaseB，CaseD は，中間評

価時に値の低下を認め最終評価時に増加して

いた．CaseA，CaseC は変化無く経過(初期評価

±0.5N)しており，CaseE，CaseF は，経過を追う



 

 

毎に低下する経過となった．A期にてGroupⅠ（-

12%），GroupⅡ（-32%）いずれも値が低下した．B

期では，GroupⅠ（+28%），GroupⅡ（＋42%）とも

に値が増加した． 

３．EMG解析結果  

 EMG解析の結果は，CaseA、CaseBともにA期

終了地点より，B 期終了地点において，BBM

（P<0.001）及び TBM（P<0.001）ともに筋活動量

の優位な増加を認めた．また，平均値の変化割

合は，CaseA（BBM：+32%，TBM：+30%）及び

CaseB（BBM：+25%，TBM：+90%）ともに増加して

おり．変化割合は，BBM は CaseA（CaseB＋7%）

で高く TBM は CaseB（CaseA＋60%）で大きく増

加を認めた． 

＜考察＞ 

 今回，単関節用 HAＬを実施できなかった A 期

と，単関節用HAＬを 2週間に 1回の頻度で実施

した B 期での区間別の調査を行った．単関節用

HAＬを実施できなかった A期の Grip及び Pinch

に関し低下した Case を多く認めた．軽症群であ

る GroupⅠでは，Grip，Pinch は同程度低下した

のに対し，重症群である GroupⅡは Pinchが大き

く低下していた．GroupⅡの症例は，Grip，Pinch

のベース値が低く，日本語版ｍRSやBIの点数も

考慮すると，末梢動作が日常的に困難であった

と考えられる．MMT の経時的な結果からも近位

筋の筋力低下は生じていないにもかかわらず，よ

り末梢の評価値が低下した原因は筋力ではなく

運動イメージが影響した可能性がある． 

 今回使用した単関節用HALは，随意運動に不

可欠である運動イメージの回復に特化した機器

といえる．単関節用 HAL を使用した B 期では，

GroupⅠで Grip，Pinch が向上したが，これは手

指より近位の肘関節を単関節用HALの補助のも

と自動運動を行ったことで，結果として，残存す

る上肢から手指の筋組織を増強させ，それにより

運動方法を再学習することができたためではな

いかと考えられた．GroupⅡに関してはGripが低

下する結果となったが，Ｐinchに関しては，Group

Ⅰよりも変化率が増加していた．より末梢の手指

の動作は複合運動であり運動イメージが必要と

言われている．そのため，Ａ期の活動の低下によ

って生じた運動イメージの低下が単関節用ＨＡＬ

の訓練により促進された可能性がある．   

 今回の２週間に１回の頻度は、昨年度の１週間

に１回、１週間に２回の頻度の結果を踏まえて、

overwork weaknessを考慮にいれた頻度であった。

しかし結果的に１週間に１回の頻度より患者さん

の QOL は改善しておらず、２週間に１回の頻度

では少ない印象であった。今後、本疾患に対す

る単関節用HALの実装に当たっては、至適な頻

度、使用時間の検討を行う必要がある。 

 GroupⅠの EMG 解析結果でも，A 期より B 期

の方が有意に筋活動の上昇を認めたが、これは

単関節ＨＡＬの治療効果が得られたのではない

かと考える．一方でＣａｓｅＡに関しては，BBM 及

び TBM ともに筋活動の増加を認めたにもかかわ

らず，Gripや Pinchは変化率が大きく変動しなか

った．本来，Grip や Pinch に共通して必要とされ

る筋は，主動作筋として深指屈筋（FDP），浅指

屈筋（FDS）があげられる．FDP 及び FDS に関し

ては BBM と筋膜連結されているとされ，本来で

あれば BBM の筋活動の増加に伴い Grip や

Pinchの値が増加する可能性が考えられる．事実

として，CaseBに関しては，BBM及びTBMともに

筋活動量の増加を認め，Grip 及び Pinch の値も

増加していた．CaseA と CaseBの大きく異なる点

としては 2 点あり，CaseB の TBM の値の改善が

顕著であること，力の伝達に主動作筋と拮抗筋

の関連が重要であることは多くの研究で述べら

れており．今回の調査では，近位筋と Grip や

Pinch との因果関係までは調査できないが今後

検討すべき発見といえる．また，GroupⅡに関し

ては，筋疲労などのリスクを考慮し EMG の測定

は行わなかったが，CaseD に関しては，Grip 及

び Pinch にて CaseB同様の経過を示していたた

め，EMG 解析に関しても同様の傾向であった可

能性はある．患者負担を十分に考慮し調査方法

を検討したい． 

 



 

 

（研究２）：遺伝子解析 

今年度に，沖縄型神経原性筋萎縮症の遺伝子

解析を実施した。患者５名，家系内の非罹患者 3

名の全ゲノム塩基配列決定を行った。患者 5名

に関しては、次世代シークエンサーの結果では

変異が拾えなかったものの，キャピラリーシーク

エンスにて従来報告されている TFG遺伝子の

変異（TFG c.854C>Tの変異）を認めた。また家

系内の非罹患者 3名には変異は認めず、TFG 

c.854C>Tの変異をヘテロ接合でもつヒトは疾

患、変異をもたないヒトは疾患でないという従来

の報告と同じものであった。一方で、同一家系内

での罹患者、非罹患者の遺伝子解析の比較報

告はなく、本研究の結果から、TFG遺伝子が本

疾患の原因遺伝子としてより強い根拠となり得る

ことが示された。 

 
F. 健康危険情報等 
特記すべきものなし 
 
G. 研究発表 
1．論文発表 
1) 谷口雅彦、庄司紘史、井手睦、久村悠祐、

国崎啓介 Hybrid assistive limb(HAL)上肢
単関節タイプの使用により上肢遠位部筋力

維持に有用であった沖縄型神経原性筋萎

縮症(HMSN-P)の 1例 脳神経内科 94(4): 
551-555, 2021 

2) 久村悠祐、国崎啓介、今村和也、渡邉哲郎、

井手睦、庄司紘史、谷口雅彦 沖縄型神経

原性筋萎縮症に対するHAL自立支援用単

関節タイプの継続的使用による有効性の検

討 全日本病院協会雑誌 第 32巻 1号 査

読中 
3) 谷口雅彦、頼島有紀、庄司紘史、渡邉哲郎、

井手睦、久村悠祐、国崎啓介 沖縄型神経

原性筋萎縮症(HMSN-P)の進行期患者へ

のアンケート調査 臨床神経学 査読中 
4) Matsukawa T, Shoji H, Urasaki Y, Ishiura H, 

Mitsui J, Oguri S, Tsuji1 S, Toda T. Novel 
variant of CSF1R in sporadic case with early-
onset cognitive impairment. Neurol Clin 
Neurosci 2020; DOI: 10.1111/ncn3.12452 

5) 庄司紘史, 福田賢治, 矢野有紗, 阿部俊

文, 小栗修一, 馬場正之. 播種性帯状疱

疹に伴う多発根神経炎の 1例. 臨床神経学 
2020：786-790. 

2. 学会発表 
1) 久村悠祐、國崎啓介、今村和也、渡邉哲郎、

谷口雅彦、庄司紘史、井手睦 沖縄型神経

原性筋萎縮症に対するHAL自立支援用単

関節タイプの継続機能訓練の効果検討 

第 54 回日本作業療法学会 2020 年 9 月
25日～2020 年 10月 25日 

2) 今村和也、國崎啓介、久村悠祐、渡邉哲郎、

谷口雅彦、庄司紘史、井手睦 HAL による

上肢機能訓練を行った沖縄型神経原性筋

萎縮症の 5症例の検討 第 54回日本作業

療法学会 2020 年 9月 25日～2020 年 10
月 25日 

3) 國崎啓介、久村悠祐、今村和也、渡邉哲郎、

谷口雅彦、庄司紘史、井手睦 沖縄型神経

原性筋萎縮症におけるHAL 自立支援用単

関節タイプの使用効果について 第 54 回
日本作業療法学会 2020 年 9 月 25 日～
2020 年 10月 25日 

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
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顔 面 肩 甲 上 腕 型 筋 ジストロフィー主 観 的 臨 床 評 価 指 標  

Facioscapulohumeral muscular dystrophy health index (FSHDHI) 

日本語版作 成 ・評 価  

 

研究分担者 松村 剛 1) 

 

研究協力者  小牧宏文 2) , 中村治雅 2) ，高橋正紀 3)，尾方克久 4) 

 
1) 国立病院機構大阪刀根山病院医療センター 脳神経内科 
2) 国立精神・神経医療研究センタートランスレーショナルメディカルセンター 
3) 大阪大学大学院医学系研究科保健学専攻 機能診断科学講座 
4) 国立病院機構東埼玉病院 臨床研究部 

 

 

A. 研究目的 
近年、筋ジストロフィーを含む新規治療薬の開

発においては、客観的指標に加えて患者自身に

よる主観的評価が重要視されるようになっている。

このため、筋ジストロフィー領域において筋強直

性ジストロフィーや顔面肩甲上腕型筋ジストロフ

ィーは、臨床的に他病型と比べて特徴があり、主

観的評価においては疾病特異的な指標の開発

が重要である。このような背景の下で、両疾患に

ついては主観的臨床評価指標の開発が進めら

れており、今後の国際共同試験などでも用いら

れる可能性が高い。主観的臨床評価においては、

生活習慣の違いなどが結果に影響する可能性

が高く、国際共同試験での利用を進めるために

は、各言語への翻訳作業だけで無く、妥当性評

価も実施しておくことが重要である。われわれは、

以前筋強直性ジストロフィーの主観的臨床評価

指標である Myotonic dystrophy health index 
(MDHI)の日本語版作成・評価作業を経験して

おり 、 Facioscapulohumeral muscular dystrophy 
health index (FSHDHI)についても日本語版作

成・評価を行うことを計画した。 
B. 研究方法 

FSHDHI に ついては開 発元である米国

Rochester 大学がパテントを有するため、同大学

と契約を締結し、原版を入手して日本語版作成

作業を行う。 
原版から日本語への翻訳は、独立した 2 者が

研究要旨 

米国 Rochester 大学が開発した、顔面肩甲上腕型筋ジストロフィーの疾患特異的主観的臨床評価指

標である FSHDHIは、本症の国際共同治験等で用いられる可能性が高く、日本語版の作成と妥当性

評価が、国際共同治験への参加において重要となると考えられる。このため、これらの作業を計画し

た。COVID-19 の影響で Rochester 大学との契約や、試用評価に時間を費やしているが、日本語版

作成と試用評価がほぼ終了している。これらの結果を踏まえ、日本語版を完成させると共に、多数例

での妥当性評価を行う予定である。 



 

 

別々に行い、共同研究者の協議によって統一案

を作成する。統一案を原語(英語)に逆翻訳した
上で、Rochester 大学に送付し、設問の細かなニ

ュアンスについては Rochester 大学と確認・調整

を行い、日本語版を完成させる。 
試用評価は、10 例程度の患者で実際に日本

語版を回答していただき、所要時間の測定、わ

かりにくい設問、設問のイメージ、回答状の問題

点等を評価する。回答を Rochester 大学に送付

し、海外のデータとの比較を行い、海外と同等の

比較が可能か評価する。 
C. 結果・考察 
 2020 年初めから Rochester 大学と契約手続き

に入ったが、COVID-19 パンデミックの影響で作

業が遅延し、契約を締結できたのは 2020 年 7月

となった。 

 2020 年 8 月に原版を入手し日本語版作成作

業を開始、10月に統一案を作成、11月に逆翻訳

の上Rochester 大学に送付。協議の上 12月に日

本語版を完成させた。 

 試用評価については、当初協力者を集めて、

一度に実施することを計画していたが、COVID-

19 における感染対策上望ましくないと判断した。

このため、国立病院機構大阪刀根山医療センタ

ー、大阪大学、国立病院機構東埼玉病院で、受

診者に個別依頼し実施する形に変更した。本症

患者は、比較的軽症者が多く深刻な合併症が少

ないことから受診頻度が低いため試用評価に時

間を要し、2021 年 5 月までを要した。今後、

Rochester 大学へのデータ送付と解析を行う予定

である。 

 試用評価により、日本語版が確定した後に、患

者登録への登録患者の協力も仰いで、妥当性

評価を行う予定である。 

D. 健康危険情報等 
特記すべきものなし 

 

E. 研究発表 
なし 
F. 知的財産権の出願・登録状況 
なし 
参考文献 

1) Diane Wild, Alyson Grove, Mona Martin, et 

al. Principles of good practice for the 

translation and cultural adaptation process for 

patient-reported outcomes (PRO) measures: 

Report of the ISPOR task force for translation 

and cultural adaptation. Value in Health 2005; 

8: 94-104 

2) Diane Wild, Sonya Eremenco, Isabelle Mear, 

et al. Multinational trials—

Recommendations on the translations 

required, approaches to using the same 

language in different countries, and the 

approaches to support pooling the data: The 

ISPOR patient-reported outcomes translation 

and linguistic validation good research 

practices task force report. Value in Health 

2009; 12: 430-440 
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顔 面 肩 甲 上 腕 型 筋 ジストロフィーの患 者登録構築と 

患 者登録を活 用した臨 床 研 究  

 

研究分担者 小牧宏文 

 

研究協力者  中村治雅 

 
国立精神・神経医療研究センタートランスレーショナルメディカルセンター 

 

 

Ａ．研究目的 

 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー（FSHD）

は筋ジストロフィーの中ではジストロフィ

ノパチー、筋強直性ジストロフィーに次い

で多い疾患だが、その病態は最近まで解明

されていなかった。しかし、近年この領域の

病態研究が著しく進み、本症においても治

療法開発が急速に進みつつあり、臨床試験

段階のものも複数見られるようになってい

る。既に、アメリカ、オランダ、フランス、

イタリア、カナダなど欧米を中心に多数の

国で本症の患者登録が稼働しており、世界

顔面肩甲上腕型の日(6月20日)が設定され、

FSHD国際会議が開催されるなど、様々な動

きが見られている。本邦における患者登録

設立は、国際協調的な臨床試験・治験等を勧

める上で喫緊の課題となっており、日本筋

ジストロフィー協会(FSHD分科会)からも、

Remudy（神経筋疾患患者登録）での登録開

始を強く要望されているところである。本

研究では、効率的に臨床試験・治験を実施可

能とするシステムを構築・運用する。 

 また、米国ロチェスター大学のChad 

Heatwoleらにより開発された患者報告アウ

トカム（Patient reported outcome: PRO）であ

る顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー患者報

告アウトカム(Facioscapulohumeral Muscular 

Dystrophy Health Index, FSHDHI)調査を将来

的に患者登録を活用して行うために、日本

語版の作成と、将来的な患者登録を活用し

た大規模なPRO調査の準備を進める。 

 

研究要旨 

神経筋疾患患者登録 Remudy において、新たに顔面肩甲上腕型筋ジストロフィーの患者登録を患者

会、遺伝子診断実施部門とも協力の上で計画し、令和 2 年 9月より開始した。令和 2 年末時点で 67

名からの登録依頼を受け付けている。さらに、顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー患者報告アウトカム

(Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy Health Index, FSHDHI)の日本語版作成をふまえて、患者

登録を将来的に活用して実施するための準備を進めた。今後は、患者登録をより進めて臨床研究・

治験の実施促進につなげるとともに、作成された FSHDHI を登録患者に実施する研究を進める予定

である。 



 

 

Ｂ．研究方法 

国 ⽴ 精 神 ・ 神 経 医 療 研 究 セ ン タ ー の
Remudy 患者登録センターにより、FSHD の
患者登録を開始する。また、FSHDHI の⽇本
語訳の作成と将来的な患者登録を活⽤した
⼤規模な PRO 調査のための準備を⾏う。 

（倫理面への配慮） 

研究実施においては、倫理審査委員会の

承認を受けた上で開始する。 

 

ジストロフィー患者登録システムの効率的

な運用（顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー）

(国立精神・神経医療研究センター倫理審査

委員会承認（A2020-006)） 

顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー患者報告

アウトカム (Facioscapulohumeral Muscular 

Dystrophy Health Index, FSHDHI)の日本語版

作成（大阪利根山医療センター倫理審査委

員会承認（TNH-2019041）） 

 

Ｃ．研究結果 

⽇本筋ジストロフィー協会（FSHD 分科
会）との協⼒のもと、国⽴精神・神経医療研
究センターRemudy 患者登録センターによ
る患者登録を令和 2 年 9 ⽉より開始し、令
和 2 年末時点で 67 名から登録依頼を受け
付けた。 

⼤阪⼑根⼭医療センター松村らが中⼼と
なり FSHDHI の⽇本語訳作成がおこなわ
れ、令和 2 年 Rochester ⼤学との契約完了、
独⽴した 2 名による和訳作成・統⼀版作成、
Back translation・Rochester ⼤学との最終調
整・⽇本語版(評価⽤)確定、10 名程度の患
者で試⽤調査が実施されている。⽇本語版
確定後、Remudy を活⽤しての⼤規模な調
査を実施するための準備を進めた。 

 

Ｄ．考察 

Remudy において、患者会と協⼒の上で、
新たに FSHD の患者登録が進められた。
FSHD は、現在医薬品開発等が積極的に進
められている疾患であり、国際的にも患者
登録構築が進んでおり、⽇本においても重
要な研究開発基盤となると思われる。FSHD

登録においては、患者の定期的な医療機関
受診が進まないこと、遺伝⼦診断において
D４Z４リピート数短縮により過去に診断
されている患者の 4q ハプロタイプの再確
認が必要であることなどが、登録推進の上
で課題となったが、遺伝⼦診断部⾨との連
携、患者会を通じた医療機関への受診と登
録の重要性についての周知などを今後も進
めていく。 

 

Ｅ．結論 

新たにFSHD患者登録を開始した。国内に

おける臨床研究・開発推進の重要な基盤と

なると考えられる。 

 

Ｆ．研究発表 

1.  論文発表 

該当なし 

2.  学会発表 

1) 中村治雅、リアルワールドデータ等の

新たなデータソースの規制上の利用等

とその国際規制調和に向けた課題の調

査・整理等に関する研究、第6回 日本医

療研究開発機構 レギュラトリーサイ

エンス公開シンポジウム、令和3年2月 

2) 中村治雅、日本筋ジストロフィー協会

（FSHD分科会）Remudy 登録説明会、

令和2年8月 



 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得 

 該当なし 

2. 実用新案登録 

 該当なし 

3.その他 

 該当なし 

 
  



 

 

 
令和 2 年度 厚 生 労 働 科 学 研 究 費 補 助 金  

難 治 性 疾 患 政 策 研 究 事 業  

分 担 研 究 報 告 書  

 
 

筋 強 直 性 ジストロフィー患 者レジストリの効率的運用とデータ分 析  

 

研究分担者 高橋正紀 

 
大阪大学大学院医学系研究科保健学専攻 機能診断科学講座 

 

 

A. 研究⽬的 

 筋強直性ジストロフィーは成⼈で最も多い
遺伝性筋疾患である。これまで有効な治療が
なかったが、海外で企業治験が、本邦におい
ても医師主導治験が⼤阪⼤学により開始され
るなど、臨床開発の時代となっている。本症
は、筋症状のほかに様々な臓器の症状を伴う
全⾝疾患であり、標準的治療の確⽴の必要性
が⾼まっている。 

 希少疾患の臨床開発はその希少性ゆえに
様々な困難が予想される。これを解決し、臨
床開発を円滑に進めるためにも疫学や⾃然歴
を明らかにすることが重要であり、神経筋疾
患の患者登録が国⽴精神・神経医療研究セン
ターによる神経筋疾患患者情報登録 Remudy

として開始された。Remudy は治験・臨床研
究の促進に成果を挙げ、ナショナルレジスト
リーとして国際協調に基づく研究にも貢献し
ている。Remudy 筋強直性ジストロフィーの
患者登録は 2014年から⼤阪⼤学と国⽴精

神・神経医療研究センターとの共同で運営さ
れている。その運⽤体制を⼤きく⾒直すこと
ともに、その蓄積したデータを患者の実態把
握や治験の計画⽴案にも活⽤できるよう分析
することを今年度は⽬的とした。 

 

B. 研究⽅法 

 運⽤体制を⾒直し、Remudy通信の発送作
業をはじめ、今後の Web登録の ID 管理な
ど、⼀元的に運営したほうが効率的な業務も
多いことから、患者対応など疾患専⾨家が必
要な業務を除いた事務局機能を国⽴精神・神
経医療研究センターに移管することとした。
体制変更のため、倫理委員会申請、現在の登
録患者さんへの周知⽂書の送付、webサイト
への公⽰を⾏ったうえで、収集データの移管
を⾏った。 

 2020年 3⽉ 3⽇現在の登録患者のうち、症
状のある DM1 患者 974名を対象とし解析を⾏
った。解析で利⽤した登録項⽬は、以下の項
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⽬である；登録時の年齢、発症年齢、性別、筋
強直の有無、疲労感、眠気、⽬の障害、便秘、
歩⾏能⼒、⼿指障害、嚥下障害、⾞椅⼦使⽤、
握⼒、%FVC、PR、QRS、CTG 繰り返し配列⻑。 
 DM1 患者の発症年齢型については発症年齢
により、(congenital, ⽣後 1 か⽉以内 ; 

infantile, 0歳〜10歳; juvenile, 11歳〜
20歳; adult, 21〜40歳; late onset, 40歳
以上)の５つに分類した。 

 統計解析には JMP(SAS Institute)を⽤い
た。発症年齢型分類毎の CTG繰り返し配列⻑
の⻑さについては Kruskal-Wallis 検定を⽤
い、その後各分類のペアごとに Wilcoxon 検
定を⾏った。また握⼒、%FVC、PR、QRS のそ
れぞれに対して性差があるか Wilcoxon 検定
を⾏い、性別、登録時の年齢、罹病期間、
CTG繰り返し配列⻑の⻑さによる Spearman

の順位相関係数を求めた。握⼒、%FVC、PR、
QRS に対して性別、登録時の年齢、罹病期
間、CTG繰り返し配列⻑数の⻑さの影響を説
明変数として重回帰分析を⾏った。cDM は年
齢とともにいったん症状改善がみられるため
相関や重回帰分析の解析対象から外した。罹
病期間は登録時の年齢から発症年齢を除いて
求めた。 

 

（倫理⾯への配慮） 

 患者登録については⼤阪⼤学医学部附属病
院、および国⽴精神・神経医療研究センター
の倫理委員会で以前より承認を受け運営され
ている。 

 今回の運営体制変更のため、双⽅の倫理委
員会申請承認を受け、登録患者への周知⽂書
の送付、webサイトへの公⽰を⾏った。 

 

C. 研究結果 

筋強直性ジストロフィーの患者登録は、国
⽴精神・神経医療研究センターと⼤阪⼤学と
が共同で運⽤し、TREAT−NMD の国際レジス
トリとも協調している。2021年 3⽉末現在
で、319 の医療機関、568名の医師の協⼒に
より、1060例の患者登録があり、世界的に
も有数の規模となった。 

 Remudy筋強直性ジストロフィーレジストリ
ーの事務局運営の効率化も進めた。⼤阪⼤学
が担っていた事務局機能のほとんどの業務を
国⽴精神・神経医療研究センターに移管した。
これまでの登録患者より拒否の申し出がなか
ったため、同意書原本を除くこれまでの紙媒
体のデータのついても郵送移管した。また、
データ移管に合わせ、データのクリーニング
および他疾患との⼊⼒項⽬の共通化も⾏った。 

発症年齢によって 5 群に分類し調べたとこ
ろ、CTG 繰り返し配列⻑には差がみられた
（Kruskal-Wallis 検定 p<.0001)。CTG 繰り
返し配列⻑は、cDM 群が⼀番⻑く、発症年齢が
⾼ い 群 ほ ど短く な っ た (cDM:1622± 578、
Infantile:1036±445、Juvenile:780±465、
Adult:721±501、Late onset:646±598) 

患者の⾃覚症状について、患者全体では、
筋強直が最も頻度が⾼く（89.4%）、⼿指障害、
疲労感、眠気と続いた。cDM では筋強直が顕著
に少ないいっぽう、⼿指障害、歩⾏障害を⽰
した中で重度と回答した割合が最も⾼かった。 
 患者登録項⽬の中に、DM 患者の ADL, QOL

に重要な、運動機能、肺機能、⼼機能に関わ
る客観的指標として、握⼒、%FVC、⼼電図
PR・QRS 時間がある。性別、登録時の年齢、
罹病期間、CTG繰り返し配列⻑を説明変数と
して、重回帰分析を⾏ったところ、握
⼒、%FVC、QRS では CTG繰り返し配列⻑、PR

では登録時の年齢の影響が強くみられた。握



 

 

⼒、%FVC、QRS はいずれも次いで登録時の年
齢の影響が⼤きかった。罹病期間の影響が最
も⼤きかったのは握⼒であった。 

 

D. 考察 

 筋強直性ジストロフィーの患者登録につい
ては、約 1000例の症例蓄積があることか
ら、遺伝学的解析、臨床検査、治療に関する
解析が可能である。患者が多く報告した症状
は筋強直、疲労感、眠気であった。北⽶の横
断調査においても、筋⼒低下が最多で、その
次に疲労感、眠気が広く報告され、次いで筋
強直であった。加えて⽶国の筋強直性ジスト
ロフィーの患者登録の研究においても筋強
直: 90.3 %、疲労感: DM1 90.8 %、眠気: 

87.9 %であり、世界で報告されている DM 患
者の症状と同様の結果が得られた。 

客観的指標は、治療開発において測定評価
項⽬（アウトカムメジャー）として⽤いられ
る。PhenoDM1 によると、主な客観的指標と
して、筋⼒測定では⼿動筋⼒テスト、および
ダイナモメトリーを⽤いた定量的筋⼒テス
ト、肺機能検査には FVC及び最⼤呼気圧
(MIP)、6分間歩⾏テストや 30秒の座位およ
び⽴位テストなどの機能評価があげられる。
リピート数や加齢により決定される指標は不
適切で、罹病期間とよく相関するものが適切
と想定される。今回の 4 つの客観的指標の中
で、罹病期間の関与が⽐較的強かったのは、
握⼒であった。握⼒に対する罹病期間のβ値
は-0.15 と低いが、5.3％の患者が握⼒測定
不能であったことも影響していると考えられ
る。また、罹病期間⾃⾃体、本症のような緩
徐進⾏性疾患では発症年齢があいまいであ
り、罹病期間を厳密に決められない問題があ
る。 

今後より厳密なデータの取得には、前向き
の⾃然歴研究が必要である。 

 

E. 結論 

 Remudy 筋強直性ジストロフィー患者登録
の運営を⾏い、今度は運⽤体制の⾒直しを⾏
い事務局機能の効率化を⾏った。患者登録デ
ータの解析から、治療開発におけるアウトカ
ムメジャー選定の参考に資するデータが得ら
れた。 
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Ａ．研究⽬的 

ベッカー型筋ジストロフィー（BMD）はデュシェ
ンヌ型筋ジストロフィー（DMD）と同じ DMD 遺伝⼦
の変異により筋形質膜に局在するジストロフィ
ンが⽋損して発症する予後不良の疾患である。
DMD ではアミノ酸の読み取り枠がずれる変異のた
めジストロフィンが完全に⽋損するが、BMD では
アミノ酸の読み取り枠が保たれる変異であるた
めに不完全ながらもジストロフィンが産⽣され、
⾻格筋障害は軽症である。しかしながら、表現型
や重症度は患者間で⼤きく異なり 1、中には⼼筋
障害が前景に⽴ち⼼不全から⼼移植に⾄る例も
報告されているが、根本治療の提案がないが故に
定期的フォローが⼗分には⾏われていない。また、
近年では発症前に⾼クレアチンキナーゼ（CK）⾎
症により BMD の診断を受ける患者が増加している
が、遺伝⼦型—表現型の関連性が不明であり早期
診断の利点が⽣かされていない。さらに知的発達
障害やてんかんなどの中枢神経障害を併発する
例が少なくないが、その発⽣頻度や遺伝⼦型との
関連性も未だ不明である。⼀⽅、DMD で臨床応⽤
が進められているエクソン・スキッピング治療は
DMD を BMD に変換する治療法であるため、治療開
発戦略には BMD の⾃然歴情報が必要である。 

Ｂ．研究⽅法 

筋ジストロフィー臨床試験ネットワーク加盟
22 施設による BMD 患者の遺伝⼦変異情報とカル
テ等の資料から臨床情報を収集し、内正確な遺伝
⼦情報が得られた患者データを元に、患者属性、
⾻格筋・呼吸機能・⼼機能・中枢神経障害の各表
現型の解析と遺伝⼦型との関連について解析を
⾏った。 

Ｃ．研究結果 

本調査より305名のBMD患者データが収集でき
た。調査時年齢は1歳〜81歳からのデータ収集が
⾏われ、平均年齢30.5歳、中央値28歳であった。 

遺伝⼦変異の種類は⽋失が82%と最多で、次い
で重複、スプライス部の変異、ナンセンス変異の
順であった。初発症状は筋症状が57%と最多、次い
で⾼CK⾎症（未発症）が33%であったが、中枢神経
障害（痙攣、精神発達遅滞、学習障害など）が6%
と多かった。 

診断時の⾎清CK値は若齢で⾼く、⾼齢発症であ
るほど低値となる傾向があった。 

診断時の努⼒肺活量は年齢と相関しなかった
が、若齢でも低値を⽰す例が少なくなかった。⾮
侵襲的⼈⼯呼吸器は26名、侵襲的⼈⼯呼吸器は7
名が使⽤していた。 

診断時の左室駆出率は年齢に伴い減少傾向を
認め、10歳頃から低下した症例もある他、20〜30

研究要旨 

本邦の BMD の自然歴を明らかにするために、22 施設の協力を得てカルテ情報を元にした後ろ向き

調査を行った。305 名の BMD 患者の遺伝子変異パターン、初発症状、呼吸・心・中枢神経の各障害

の特徴および発生頻度の高い遺伝子変異とその表現型との関連が明らかになった。 



 

 

歳台で低下が顕著な症例が存在していた。⼼不全
症状は全体の14.7%に認められ、⼼不全治療は46%
が受け、治療開始平均年齢は30.2歳であった。⾮
薬物治療は4.3%が受けていた。 

中枢神経障害は痙攣発作が8.6%と⼀般⼈⼝有
病率（約0.8%）の約10倍、知的能⼒障害・発達障
害が21.7%と⼀般⼈⼝有病率（約1%）の20倍であっ
た。精神障害は11.8%に認められ、⼀般⼈⼝有望率
（約18%）より低少なかった。BMDの遺伝⼦変異の
分布ではDMDの遺伝⼦変異分布に類似していた。
exon 45〜55は⽋失の第⼀ホットスポットであり
全⽋失の74.4%を占め（DMDでは63%）、第⼆のホッ
トスポットであるexon 3〜9の⽋失は7.6%であり
DMD（7.3%）とほぼ同じであった。⼼不全を呈した
BMDの遺伝⼦変異はexon 45〜55内にある⽋失変異
に⽐較的多く認められた。 

知的能⼒障害・発達障害を持つBMDでは、DMD遺
伝⼦の広汎の⽋失あるいはexon 12〜34内の⽋失、
exon 45以降の⽋失・重複例に多く⾒られた。痙攣
の既往のあるBMDは、DMD遺伝⼦の広汎の⽋失例で
少なかったが、exon 45〜55の⽋失例に認められ
た。 

発⽣頻度の⾼い遺伝⼦変異はexon 45-47⽋失が
69例（22.6%）と最多、次いでexon 45-48⽋失、exon 
45-59⽋失、exon 45-55⽋失、exon 3-7⽋失と続い
た。この中でexon 3-7⽋失のみがアウト・オブ・
フレーム変異であった。 

⾞椅⼦使⽤者の割合は、exon 3-7⽋失が60%（平
均開始年齢17.8歳）と最も⾼かった。次いでexon 

45-49⽋失例が57.1%（平均開始年齢が31.6歳）、
exon 45-47⽋失、exon 45-53⽋失、exon 45-48⽋
失の順であった。⾎清CK値はexon 3-7⽋失で最も
⾼く、exon 45-55⽋失で最も低かった。努⼒肺活
量はexon 3-7⽋失で最も低く、NNPV・TPPV装着率
が⾼かった。次いでexon 45-53⽋失、exon 45-49

⽋失の順であった。左室駆出率はexon 3-7⽋失と
exon 45-53⽋失が正常値以下であった。中枢神経
障害の合併についてはexon 45-55⽋失にはなかっ
たが、その他の変異では20%前後を⽰していた。 

Ｄ．考察 

本邦におけるBMDの臨床像および⾃然歴の⼀端
を明らかにした。また、遺伝⼦型により表現型・

重症度が異なる可能性があることが⽰された。ま
た、BMDの中枢神経障害の併発頻度が予想以上に
⾼く、てんかんや知的能⼒障害・発達障害が主徴
になっている症例が存在していた。このことは、
更なる調査と社会的⽀援に対する取り組みが必
要であることを⽰している。また、⾼CK⾎症によ
り診断に繋がっている症例が少なくないことか
ら、早期診断・治療のために乳幼児健診や学校検
診で⾎清CK値を標準的な測定項⽬として追加で
きるような啓蒙活動が必要と思われる。 

Ｅ．結論 

BMD の⾃然歴後ろ向き調査研究を実施した。こ
れにより BMD の⾃然歴と遺伝⼦型と表現型の関連
は明らかになってきた。今後は標準化された運動
機能評価を組み⼊れる他、画像を中⼼としたバイ
オマーカーの開発が必要であるため、⻑期に渡っ
て調査を継続する必要がある。DMD に対する治療
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り、信頼度の⾼い臨床データを収集する必要性が
ある。 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
  （予定を含む。） 
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５．厚生労働分野の研究活動における不正行為への対応について 

研究倫理教育の受講状況 受講 ■   未受講 □ 

６．利益相反の管理 

当研究機関におけるＣＯＩの管理に関する規定の策定 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究機関におけるＣＯＩ委員会設置の有無 有 ■ 無 □（無の場合は委託先機関：                 ） 

当研究に係るＣＯＩについての報告・審査の有無 有 ■ 無 □（無の場合はその理由：                  ） 

当研究に係るＣＯＩについての指導・管理の有無 有 □ 無 ■（有の場合はその内容：                 ） 

（留意事項） ・該当する□にチェックを入れること。 
                   ・分担研究者の所属する機関の長も作成すること。 








































