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AA：：研研究究目目的的  
筋ジストロフィーにおける標準的医療の普及と向

上に向けた様々な調査・研究を行う。 
 

BB：：研研究究方方法法  
① デュシェンヌ型筋ジストロフィー診療ガイドラ

イン改訂 
 現在のガイドライン「デュシェンヌ型筋ジストロ

フィー診療ガイドライン 2014」は 2014年に発刊さ

れ、発刊後に HAL®やビルテプソ®など新たな治療

法も登場していることから、今期班においてガイド

ラインを改定する。 
 デュシェンヌ型の抱える合併症や医療課題には、

脳神経内科や小児神経、リハビリテーション以外の

領域も含まれるため、作成委員会には、循環器、遺伝

医療、麻酔、心理などの専門家にも参画いただいた。

作成委員会案を作成後、日本神経学会と日本小児神

経学会に提出したところ、当初案では松村が委員長

となっており、筋強直性診療ガイドラインと兼務に

なるためクレームが発生。尾方を委員長とする形に

修正し承認を受けた。 

研研究究要要旨旨  
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。デュ
シェンヌ型診療ガイドラインの改訂を目的に、作成委員会を構築し CQ確定までの作業を行った。肢帯
型診断レベル向上のため、画像診断アルゴリズムを作成した。顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー主観的
臨床評価尺度(FSHDHI)の日本語版を作成、試用評価の上確定した。妥当性評価に向けたプロトコルを
作成し、倫理審査および患者登録の利用手続きの上調査を開始した。生殖医療について、生殖医療や遺
伝医療の専門家、患者を含めた情報交換を目的に、生殖医療セミナーを実施した。介護者健康管理につ
いても、当事者の意識変革やピアサポートが重要なことから、当事者も参加したセミナーを行った。患
者会でもセミナーシリーズが行われた。HAL®の神経筋疾患および沖縄型での長期有効性評価を実施。
沖縄型では起立支援型電動車椅子評価も行った。COVID-19 について、国内外の学会とも連携した情報
提供、ワクチンの有効性・安全性調査なども実施した。患者登録の促進、その他研究班や難病情報セン
ターホームページコンテンツの更新、セミナー、学会・論文発表などを通じ、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った。 



 2021年度には 8月と 12月の 2回作成委員会を開

催した。委員会以外における議論促進のためのコミ

ュニケーションツールとして Slack を導入した。 
② 肢帯型筋ジストロフィー画像診断アルゴリズム

作成 
前期版で作成した「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)」を補完する目的で、「骨格筋画

像を用いた肢帯型筋ジストロフィー診断アルゴリズ

ム」を作成する。 
③ 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィーの主観的臨床

評価尺度 FSHDHI の日本語版作成評価 
前期版にて FSHDHI 日本語版案を作成した。11

名の患者の協力を得て試用評価を実施、その結果を

Rochester 大学に送付し問題なく評価できることを

確認した。一部の設問については質問項目の表現を

微修正した上で日本語版(FSHFHI-J)を確定した。 
登録患者や共同研究機関受診患者の協力を得て妥

当性評価を行うため、プロトコルを作成し 2021 年
12月に倫理審査の承認を得た。施設追加や患者登録

利用のための事務手続き、併存的妥当性調査に用い

る INQoL についてMapi Research Trust との契約

締結などを行った上で 2022 年 3 月に調査を開始し

た。 
④ 生殖医療に関わる課題の把握と意識調査 
筋ジストロフィー医療に関わる神経内科医・小児

神経科医と生殖医療、遺伝医療専門家との交流はこ

れまで乏しく、当事者と生殖医療についての議論を

行う機会は少なかった。このため、率直な情報交換

を行うことを目的として、2021年 8月に「筋ジスト

ロフィーの生殖医療を考える」セミナーを実施した。 
⑤ 介護者健康管理 
 前期版では、介護者の健康問題について、5施設に

よる共同調査を実施したが、介護者の意識変容を促

すには、当事者が参画した取り組みが重要である。

このため、2021 年 11 月にオンラインセミナー「筋

ジストロフィー介護者の健康管理について考える会」

を実施した。 
⑥ 神経筋疾患の HAL 長期有効性評価 
神経変性疾患班(中島班)とも共同し、保険適用 8 疾

患について、5 施設が参加しデータ収集を行ってい

る。 
⑦  沖縄型患者における起立支援型電動車椅子の

生活改善効果評価 
 沖縄型神経原性筋萎縮症患者 1 名において、立位支

援電動車椅子を 5ヶ月間使用し、生活改善効果や健康
状態への影響を 2ヶ月ごとに評価した。 
⑧  COVID-19 神経筋疾患関連の情報提供・調査 
＜情報提供＞ 
i. World Muscle Society(WMS)による COVID-19ワ
クチン推奨日本語版作成・公開 
WMS が作成した、COVID-19 and people with 

neuromuscular disorders: World Muscle Society 
advice – Vaccines の日本語版を作成、研究班HP お

よびWorld Muscle Society HP にて掲載 
ii. 日本神経学会による COVID-19 ワクチン見解作

成参加・公開 
 日本神経学会による「COVID-19 ワクチンに関す

る日本神経学会の見解(第 4版)」作成に参加、研究班

HP および日本神経学会 HP にて掲載 
iii. その他情報提供 
研究班 HP やセミナーなどを通じ、筋ジストロフ

ィーに関連した COVID-19 の情報を適宜提供 
＜調査＞ 
i. COVID-19 が筋ジストロフィー患者に及ぼす影

響の実態調査 
前期班から行っている、Webでの「新型コロナ肺

炎(COVID-19)筋ジストロフィー患者実態調査アン

ケート」を継続。2021年 7月からは一次調査にワク

チン接種と副反応についての項目を追加した。 
ii. 筋ジストロフィー患者における COVID-19 ワク
チンの副反応と有効性調査 

COVID-19 ワクチンに対して、医療者・患者双方

から様々な疑問・不安が出されたことから、筋萎縮

患者での筋肉注射可否についての情報提供と、筋ジ

ストロフィー患者におけるCOVID-19ワクチンの有

効性・安全性調査を行った。 
⑨ 患者登録促進・活用 
患 者 登 録 (Registry of muscular dystrophy: 

Remudy)事務局や、関連研究班・機関と協力した広

報活動などで患者登録を推進する。 
登録データの解析や患者登録を用いた臨床研究の

推進など患者登録の活用を進める。 
⑩ 医療相談・アウトリーチ活動 
 治療困難例についての相談を随時実施。 

ICD-11 の日本語版作成作業において、日本神経学

会の下筋疾患関連部分について担当した。 
 難病情報センターのコンテンツ改訂を行った。 
 研究班 HP (https://www.mdcst.jp/)のコンテンツ

更新やセミナー開催などでの情報提供に努めた。 
(倫理面への配慮) 
調査については、倫理審査を受けて実施している。

Web 調査は国立病院機構大阪刀根山医療センター臨

床研究審査委員会にて倫理審査(TNH-2020004)、ワ
クチン調査についても同委員会にて倫理審査(TNH-
R-2021009-5)を受け承認を得た。FSHDHI-J妥当性
評価も同意委員会で倫理審査(TNH-R-2021035)で
の承認を受けて実施している。 

 
CC：：研研究究結結果果  
① デュシェンヌ型筋ジストロフィー診療ガイドラ

イン改訂 
1回目会議では、Mindsより「Minds 診療ガイド

欄作成マニュアル 2020」についての講義を受け、ガ

イドライン作成手順の確認、Scope について議論を

行った。 
2回目会議では CQ の確定を行った。これから、

検索式の作成、網羅的文献検索などの作業を行う。 
② 肢帯型筋ジストロフィー画像診断アルゴリズム作

成 
久留が粗案を作成し、班員で協議の上確定中であ

る。日本神経学会の承認を得て公開予定。これに合わ



せて、2022年 3月に画像セミナーを実施した。 
③ 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィーの主観的臨床評

価尺度 FSHDHI の日本語版作成評評価 
試用評価を行い、日本語版(FSHDHI-J)を確定した。

妥当性評価については、現在実施中である。 
④ 生殖医療に関わる課題の把握と意識調査 
セミナーでは、臨床遺伝専門医を対象とした筋強

直性ジストロフィー遺伝診療についてのアンケート

調査結果報告、不妊治療の現状や、出生前・着床前診

断における遺伝学的解析、大学や生殖補助クリニッ

クにおける診療と遺伝カウンセリングの実態、当事

者の意見、日本産科婦人科学会で行われた「PGT-M
に関する倫理審議会」の議論内容などの講演をいた

だき、活発な意見交換が行われた。これにより、当事

者の意識や生殖医療についての現状認識が深まった。

生殖医療については意見集約を求めるのでは無く、

多様な考え方に沿って当事者の自律的選択を支援す

るための体制構築が必要なことを再認識させられた。 
⑤ 介護者健康管理 
多施設共同による調査では、確定診断された

carrierでは心症状や骨格筋症状、高 CK血症が見ら
れる例が多く、介護負担感も高かった。有症状者で

も定期受診している割合は半数程度であった。現在

論文投稿中である。 
オンラインセミナーでは、当事者を含む 6 名の講

師による発表が行われ、89 名が参加した。当事者の

発表に共感し勇気づけられたとの意見も多く、終了

後アンケートでは非常に有意義が 48.4%、有意義が
51.6%と高い評価であった。 
⑥ 神経筋疾患の HAL 長期有効性評価 

EDC への登録症例数は、2021 年度に 17 例(うち
筋ジストロフィー13例)が追加され、2021年度末時
点で 191例となっている。データ収集を継続中であ

る。 
⑦ 沖縄型患者における起立支援型電動車椅子の生

活改善効果評価 
 起立支援型電動車椅子は、立位に加えチルト、リ

クライニング機能など多様なポジショニングが可能

なことから、褥創の消失、下腿浮腫の改善、腰痛軽減

や車椅子乗車時間の増加などの効果を認め満足度は

高かった。さらに、空腹時血糖値の低下、骨密度改善

も見られた。 
⑧ COVID-19 神経筋疾患関連の情報提供・調査 

Web 調査については中間解析の結果を学会発表や

論文にて公表した。 
ワクチン副反応調査には、国立病院機構に長期入

院中の成人筋ジストロフィー患者 171 名が参加。抗

体価測定は国立病院機構大阪刀根山医療センター入

院中の患者 53 名が参加した。 
副反応は筋ジストロフィー患者では医療従事者に

比べ頻度、程度ともに低いことが明らかとなった。

これは以前実施したインフルエンザワクチンと同様

の結果であった。抗体価測定については、接種した

全例で接種後に抗体が測定されたものの、高齢や

ADL が低い症例では抗体価が低い傾向であること

がわかった。これらの結果は学会やセミナー等で報

告したほか、現在投稿中である。 
⑨ 患者登録促進・活用 
登録疾患ごとの登録患者数は、2022年 2月末時点
でジストロフィノパチー2058 名、筋強直性ジストロ

フィー1124 名、先天性筋疾患 71 名、顔面肩甲上腕

型筋ジストロフィー132 名と着実に増加している。 
  2020 年に登録開始した顔面肩甲上腕型筋ジスト

ロフィーについて国内外の認知度を上げる目的で、

World muscle society、国立病院総合医学会、日本難

病医療ネットワーク学会にて発表した。2022年 2月
28 日には患者グループによる、オンライン講演会・

交流会も実施された。 
臨床研究への活用としては、CVID-19影響調査を

Remudy通信で公告する、FSHDHI-J の妥当性評価

の対象に登録患者を加え広く協力を依頼するなどし

ている。 
⑩ 医療相談・アウトリーチ活動 
 治療困難例についての相談、COVID-19 罹患者に

ついての相談などを行った。 
ICD-11 日本語版(菌疾患関連部分)を作成した。 

 難病情報センターのコンテンツ改訂を行った。 
 ホームページコンテンツを随時更新、特に

COVID-19 関連情報について国内外の推奨紹介など

情報提供に努めた。 
 セミナーについては関連研究班や患者会とも協力

し下記の通り実施した 
2021年 8月 1 日「筋ジストロフィーの生殖医療を考

える」 
2021 年 10-11 月「筋ジストロフィー患者･家族の

QOL 向上の試み」(5回シリーズ) 
2021年 11月 7日「筋ジストロフィーの心不全治療」 
2021年 11月 28 日「筋ジストロフィー介護者の健康

管理について考える会」 
2022 年 1 月 15 日「筋ジストロフィーの CNS 障害
研究会」 
2022年 3月 5 日に「筋ジストロフィーの画像セミナ

ー」 
 
DD：：考考察察  
 診療ガイドラインは標準的医療普及の基本的ツー

ルである。「デュシェンヌ型筋ジストロフィー診療ガ

イドライン2014」は発刊から7年以上経過したこと、

HAL®やビルトラルセンなど新規治療法が出たこと

などから、改訂作業を行うこととした。2023年度中

の完成を目指して作業中である。 
 肢体型筋ジストロフィーは 30 以上の疾患が含ま

れ、臨床症状での鑑別が困難で確定診断に難渋する。

治療開発が進みつつある状況において、正確な診断

を行うことは、治療機会保証の上でも重要である。

前期班において「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)」を作成し、診断アルゴリズムを

示した。これを補完する目的で、画像診断による診

断アルゴリズムを作成したことは、肢体型筋ジスト

ロフィーの診断能力向上に寄与するものと考える。 
 主観的臨床評価は、治療開発の上で重視されてき



ており、特徴的な臨床症状を示す疾患では疾患特異

的指標が求められる。国際共同治験などへの参加に

おいて、日本語版の作成と妥当性評価は基本要件と

なる可能性が高く、FSHDHI-J について患者登録も

活用し幅広い患者の協力を得て作業を行っている。 
 結婚年齢の上昇に伴い不妊治療が増加している。

筋強直性ジストロフィー患者対象アンケート調査で

も、成人女性の1/4が不妊治療の経験を有していた。

遺伝性筋疾患における生殖医療の課題も以前と比べ

て変化が生じており、従来着床前診断の対象とはさ

れていなかった、軽症ベッカー型筋ジストロフィー

や男性筋強直性ジストロフィー患者で着床前診断を

強く求める事例も少なくない。日本産科婦人科学会

でも PGT-M についての倫理審議が行われ、今後着

床前診断の状況にも変化が生じる可能性が高い。筋

ジストロフィーを日常的に診療している神経内科医

や小児神経内科医は生殖医療に直接関わる経験が乏

しいため、現状の認識や生殖医療・遺伝医療専門家

との意見交換を目的にセミナーを行った。様々な立

場からの率直な意見が交わされたことは、相互の理

解促進だけでなく、今後のコミュニケーションにも

有用であった。引き続き同様のセミナー等による共

通理解促進を行っていきたい。 
 介護者健康管理についても、在宅療養期間が長期

化する中で重要な課題である。これまで、介護者の

健康状態、遺伝子変異の有無が及ぼす影響などにつ

いての調査研究を行ってきたが、ナイーブな問題で

あるため心理的ケアが十分対応可能な施設に限定さ

れるなどの限界もあった。介護者の健康管理促進に

は、当事者の意識変容が必須であり、当事者も参画

した活動が重要と判断し、セミナーを行った。参加

者からは高い評価を得たほか、患者会でも独自にセ

ミナーが実施されるなどの広がりが見られた。調査

活動と並行した活動として継続的に実施していく予

定である。 
 神経筋疾患における HAL®長期有効性評価につい

ては参加施設も増え、着実にデータ集積を継続して

いる。沖縄型についても立位支援電動車椅子評価が

追加され、身体的・生活改善効果が確認されている。 
COVID-19 については国内外の学会や関連機関と

協力し、情報提供と調査を進めている。ワクチンに

ついては、医療者、患者・家族双方に不安が強いこと

から、進行例においても筋肉注射が可能であること、

副反応は一般と比べて低いこと、免疫獲得は一般と

同様に期待できることなどの情報は重要な内容と考

える。Withコロナの時代に向けて、感染予防と日常

生活のバランスを考慮した対策に切り替えていく必

要が高くなっている。第 6 波では筋ジストロフィー

患者の罹患者も見られるようになっており、罹患者

の情報蓄積により、筋ジストロフィーにおけるリス

クを明らかにしていくことも考慮中である。 
患者登録も日本全国からの協力を得て、登録患者

数が着実に増加している。治験だけでなく、登録を

活用した臨床研究も実施されており、有効に活用さ

れている。 
医療相談については治療困難例やCOVID-19罹患

例など随時実施している。ICD-11は今後の保険診療

上不可欠なもので、日本語版の作成に協力した。難

病情報センターのコンテンツ改訂やホームページの

随時改訂など情報提供に努めた。 
E. 結論 
筋ジストロフィーの標準的医療普及に必要な活動

を継続している。ガイドライン改定や COVID-19 に

ついての調査・情報提供、生殖医療など、筋ジストロ

フィーの抱える諸課題を見据えた活動を継続してい

く。 
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厚生労働科学研究費補助金 
難治性疾患政策研究事業 

 

筋筋ジジスストトロロフフィィーーのの標標準準準準医医療療医医及及ののたためめのの調調査査研研究究  
((2211FFCC11000066))  

 
 

Start-up Meeting 
 
 

2021 年 5月 16 日(日) 15:00-17:00 

Web 開催(Zoom) 
 

議事 
 

1．挨拶 
2．今期班の目標について 
3．班員自己紹介 
4．新規プロジェクトについて 
5．継続プロジェクトについて 
6. アウトリーチ活動・セミナー等 
7．事務連絡 
8．その他 
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（資料7） 

 

厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患政策研究事業 
 

筋筋ジジスストトロロフフィィーーのの標標準準準準医医療療医医及及ののたためめのの調調査査研研究究  
（（2211FFCC11000066））  

 

2021 年度班会議 
第 2回ガイドライン編集会議 

 

2021 年 12 月 4日(土) 13:00-18:00 

Web 開催(Zoom) 
 

議事 
 

   班会議 13:00-14:45 
1．挨拶 
2．新規班員挨拶 
3. 研究班活動・プロジェクト進捗報告 
4．今後の活動予定 
5．事務連絡 
6．その他  
ガイドライン編集会議 15:00-18:00 

 
  

8

CNS

13 05 13 45

13 45 14 25
2021

SEP MRI volumetry 5

14 25 14 35

14 35 15 15
Dp140

15 15 15 55

2022 1 15 13:00 16:00
ZOOM

URL
https://bit.ly/3HEvtBN office@mdcst.jp
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 お問い合わせ

「 松 村 班 研 究 事 業 ︓ 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー 患 者 ・
家 族 の Q O L 向 上 の 試 み 」 講 演 会 の ご 案 内

厚⽣労働科学研究費補助⾦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」 

【研究代表者】松村 剛 
分担研究者 ⽇本筋ジストロフィー協会 貝谷久宣 

筋ジストロフィー患者・家族のQOL向上の試み

 

上記の研究班活動として、筋ジストロフィー患者・家族を対象とし「ウェビナー講演会 － バリアフリーパラ
ダイス － 全5回」を開催いたします。

なお、第1回開講前と第5回開講後に簡単な心理検査（幸福度テスト）をしていただきます。 
心理検査修了者には修了証をお渡しいたします。
検査結果は全員の結果としてまとめたものをお知らせいたします。
＊心理検査は匿名で実施いたしますので、個⼈が特定されることはございません。多くの⽅にご参加いただけ
ますと幸いです。何卒よろしくお願い申し上げます。

【参加申込】 どなたでもご参加いただけます︕

 

トップページ お知らせ⼀覧 JMDA
「松村班研究事業︓筋ジストロフィー患者・家族のQOL向上の試み」講演会のご案内

サブメニュー

令和3年10⽉1⽇ JMDA

お問い合わせ MENU

ＱＲコード︓

 

（外部のサイトを開きます）

から⼊⼒お願いします。

 

【実施内容】
⽇時︓10⽉16⽇(土)から11⽉13⽇(土)まで 毎週土曜⽇午前11時から12時まで 
⽅法︓ZOOM

 

第1回 10⽉16⽇(土)

「美容で⼼もハッピーに︕」
美容師 廣⽥純也

（外部のサイトを開きます）

 

第2回 10⽉23⽇(土)

「軽い嚥下障害のある⼈の美味しい⾷事」
管理栄養⼠、⼼理カウンセラー、メンタルトレーナー ⽇下部淑美

（外部のサイトを開きます）

 

第3回 10⽉30⽇(土)

「おしゃれで便利な洋服を着よう︕」
ファッションデザイナー 鶴⽥能史

（外部のサイトを開きます）

（外部のサイトを開きます）

 

第4回 11⽉6⽇(土)

【参加申込】  

https://www.taisetsujikan.com/?p=1281 

https://www.bodyinvestment.jp/about/profile 

https://www.tenbo.tokyo/ 

https://www.tenbo.tokyo/muscular 

「⾞いすは移動の道具か︖」
有限会社さいとう⼯房社⻑ 斎藤省

（外部のサイトを開きます）

 

第5回 11⽉13⽇(土)

①「障がい者の国際舞台芸術コンクール「ゴールドコンサート」」
NPO法⼈⽇本バリアフリー協会代表理事  ⾙⾕嘉洋

（外部のサイトを開きます）

②「障がい者のためのロボット」
⼀般社団法⼈⽇本筋ジストロフィー協会 杉浦美⾹

 

【お問合せ】

⼀般社団法⼈ ⽇本筋ジストロフィー協会

 電話03-6907-3521

＊ご提供頂きました個⼈情報は、講演会のご出席者の確認のためにのみ使⽤いたします。個⼈情報は、共催関
係者を除く第三者に開示・提供するこ とはありません。個⼈情報は、協会の個⼈情報保護⽅針に基づき、安
全かつ適切に管理いたします。

 

（以上、ホームページ運⽤チーム）

http://www.saitokobo.com/about-us/ 

https://gc.npojba.org 

前のページ 次のページ

初めて診断が下りた⽅へ リンク集

このサイトについて サイトマップ
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The FSHD-Health Index 

 
 

(FSHDHI-J) 
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