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A. 研究目的 
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。 
B. 研究方法 
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。 
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

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。デュシェンヌ型診療ガイドライン改訂作業では、CQ 確定とシステマティックレビュー委員の
募集・研修を行った。肢帯型筋ジストロフィーの診断能力向上のため、画像診断アルゴリズムを作
成し、日本神経学会のパブリックコメント等を下に修正し公表した。2021 年度に確定した顔面肩
甲上腕型筋ジストロフィー主観的臨床評価尺度(FSHDHI)日本語版について。班員施設・患者登録
を利用して妥当性評価を行った。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、当事者が参加したセミナーを行っており、2022 年度は患者会と共同して実施し
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。起立支援型電動車椅子評価を沖
縄型に引き続き筋ジストロフィー患者でも行った。COVID-19 について、国内外の学会とも連携し
た情報提供を行っている他、2022 年度は COVID-19 罹患筋ジストロフィー患者の多施設共同調査
を実施した。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。 



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、2021

年度に 11 名の患者の協力を得て試用評価を実施
し確定した。 

班員施設や患者登録を活用し、妥当性評価を行
い、海外との比較も行う。 
④ 生殖医療に関わる課題の把握と意識調査 
生殖医療はナイーブな課題で、当事者の意見も

多様であることから、筋ジストロフィーの専門医
が生殖医療に関わる機会は乏しく、生殖医療、遺
伝医療専門家との交流も限定的であった。このた
め、疾患専門医と生殖医療・遺伝専門医、当事者
が率直な情報交換を行うことを目的として、「筋ジ
ストロフィーの生殖医療を考える」セミナーを実
施する。 
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、当事者が参画したピアサポートを
含む支援が重要である。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。患者
会の反響も大きく、2022 年は患者会も参加して実
施した。患者会でもオンラインセミナーが実施さ
れた。 
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。EDC 登録者数は 191 名に登り長期的デ
ータの蓄積が期待される。 
⑦  起立支援型電動車椅子の自立支援・生活改善

効果評価 
2021 年度の沖縄型神経原性筋萎縮症に引き続

き、筋ジストロフィー患者においての評価を行っ
た。沖縄型においては診断基準について、神経変性
班(神経変性疾患領域の基盤的調査研究班)と意見
交換した。患者レジストリー研究を AMED に申請
し採択された。 
⑧ COVID-19 神経筋疾患関連の情報提供・調査 

研究班 HP 等を通じて適宜情報提供に努めた。 
パンデミックの長期化により、筋ジストロフィ

ー患者でもCOVID-19罹患例が見られるようにな
ったこと、with コロナへの対応において罹患者の
データ蓄積が重要なことから、多施設共同研究と
して罹患者調査を実施し、127 名のデータを収集
した。単施設データについては、日本神経治療学
会等で報告した。 
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。 
 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)、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。COVID-19 罹患者調査は東京女子医
大で倫理審査(2022-0021)を受けた後、各施設でも
倫理審査を受けた。 
C. 研究結果 
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 
 2022 年 11 月の編集委員会において章割りと
CQ を確定し、システマティックレビュー委員の
募集を開始。18 名の応募を得て 2023 年 3 月に編
集委員会とシステマティックレビュー研修会を実
施した。 
日本医学図書館協会との契約の上、システマテ

ィックレビューに進む。 
② 肢帯型筋ジストロフィー画像診断アルゴリズム

作成 
2021 年にドラフトを作成。日本神経学会のパブ

リックコメント等を得て修正を行い、2022 年 7 月
に研究班・学会 HP にて公開した。 
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 
2021 年度に試用評価の上確定した日本語版

(FSHDHI-J)について、班員施設・患者登録を用い
て妥当性評価を行った。66 名の患者の協力をいた
だきデータを収集。Rochester 大学による scoring
等を経てデータ解析し、信頼性・妥当性を確認す
ることができた。中間報告を班会議で実施。現在
学会発表・論文作成準備中である。 
④ 生殖医療に関わる課題の把握と意識調査 

2021 年度は倫理的課題を中心に議論を行った。
日本産科婦人科学会の見解が 2022 年 5 月に改訂
され、今後 PGT-M の対象が拡大することが見込
まれることを踏まえ、2022 年度は生殖医療の実態
を理解することをテーマとしてセミナーを行った。 
疾患専門医、生殖医療・遺伝医療専門家、当事

者に講演いただき、率直な議論を行った。疾患専
門医は患者の生存権を重視して慎重な態度を示す
が、生殖医療の現場では健常な胎児が日常的に
abortion されていて、患者だから特別に守られな
くてはならないという立場は取りにくい、など立
場の違いを再認識させられた。同時に、そうした
違いを抱える専門家が忌憚なく話し合える場の存
在意義は大きいと実感した。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。 
PGT-M に対する意見書作成が求められる事案も

出てきており、こうしたコミュニケーション維持
を図りつつ、支援を行う体制構築が重要である。 
⑤ 介護者健康管理 
多施設共 同による調査結果に ついては

InternalMedicineに論文投稿し、複数回の revise
の上採択された。 
この課題については、科学的エビデンスの重要

性とともに、支援体制の構築が重要と考え、2021

https://www.mdcst.jp/


年度から当事者向けのセミナーを開催している。
2021 年度のセミナーは 89 名の参加者を得て高い
評価をいただいた。2022 年度は患者会も参加して
メンタルヘルスを主テーマとしてオンラインセミ
ナーの形で実施した。80 名の参加を得て、継続的
な実施を求める声が多かった他、介護者の発表に
ついて 6 割以上が非常に有意義だったと高い評価
を得て、ピアサポートの役割も果たしていること
が確認できた。 

日本筋ジストロフィー協会においても、オンラ
インセミナー「正しく知って備えよう」が 2023 年
2 月 19 日と 23 日に行われた。 

患者の受診時に診察を希望する親(介護者)が見
られるようになるなど、実臨床場面でも介護者健
康管理の認識が広まりつつある印象を受ける用に
なっており、こうした活動の効果と思われる。 
⑥ 神経筋疾患の HAL 長期有効性評価 

EDC への登録症例数は、191 例となっている。
データ収集を継続中である。 
⑦  起立支援型電動車椅子の自立支援効果・介護

負担軽減効果評価 
 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、リーチ範囲の拡大、視線の拡大、
長時間乗車による苦痛の減少、下腿浮腫の改善、
腰痛軽減や車椅子乗車時間の増加など多くの効果
が期待できる。2021 年度は沖縄型神経原性筋萎縮
症患者で評価を行ったが、2022 年度は筋ジストロ
フィー患者に対象を拡大した。立位支援型電動車
椅子の使用例がほとんど無いことから、2022 年度
は施設内利用とし、入院患者 12 例で評価を実施し
た。ポジショニングの多様さや視点・リーチ範囲
の拡大は評価が高かった。一方で、重量が大きい
ことなど、自宅での使用については難しいのでは
との意見も多く、機能が豊富な分操作に慣れるの
に時間が掛かるとの意見もあった。筋強直性ジス
トロフィーの 1 例で誤操作による外傷(スイッチ
を切らずに整容動作を行いコントローラーに肘が
当たって車いすが動き足が挟まれる)が見られた。
これを踏まえ、フィッティング時に操作方法練習
を実使用環境で実施すると共に、安全使用パンフ
レットの手渡し、安全運転指導・適合確認書の作成
などを行うよう改善し、同様の事故発生を予防し
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。2021 年度に実施したワクチ
ン副反応調査は、学会発表や Muscle Nerve にて
公開した。。 

2022 年度は罹患者調査を実施。126 名のデータ
を収集した。死亡者は高度心不全や嚥下機能障害
の強い 2 名のみで、入院治療を受けない患者も多
く、筋ジストロフィーが COVID-19 の増悪因子に
なる可能性は低いと思われた。一方で、積極的な
排痰処置が困難になることから、二次性の肺炎が
生じる例、心機能の悪化を見る例もあり、重症例
ではCOVID-19が軽度でも慎重に対応する必要が
あると思われる。多施設データの詳細は解析中で、
今後学会発表や論文で公開予定。単施設データに
ついては日本神経治療学会等で発表した。 

⑨ 患者登録促進・活用 
登録疾患ごとの登録患者数は、2023 年 4 月末時

点の患者登録数は、ジストロフィノパチー2121 名、
筋強直性ジストロフィー1196名、先天性筋疾患 78
名、顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー172 名と着
実に増加している。 

  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。 
軽症例では医療機関受診頻度が低いこと、受診・

検査コストが登録の支障になることがある。治験
促進の上では、こうした患者のデータ収集や情報
提供の必要性が高い。このため、情報提供のため
のデータ、診断根拠と検診データなども利用した、
医療機関を介さなくても患者自身が登録・更新可
能な形のシステム構築について、Remudy などと
検討を開始した。 

⑨  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、筋強直性ジストロフィー軽症女
性における PGT-M の相談などを行った。 
 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。 
 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 
2022 年 11 月 23 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 11 月 27 日「筋ジストロフィーの CNS 障
害研究会」 
2022 年 12 月 4 日「筋ジストロフィーの生殖医療
を考える」 
2023 年 2 月 19 日「正しく知って備えよう」day1 
2023 年 2 月 23 日「正しく知って備えよう」day2 
D. 考察 
 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 8 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。
現在システマティックレビュー作業に入る段階で
ある。 
 ② 肢帯型筋ジストロフィー画像診断アルゴ
リズムは、前期班で作成した「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、画像診断による診断アルゴリズムを作
成した。日本神経学会のパブリックコメント等を
下に修正し、学会・研究班 HP で公開した。画像
診断の重要性は近年強く認識されており、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 の妥当性
評価は、分担研究施設に加え患者登録も活用した
ことで、多数の幅広い患者の協力を得ることがで
きた。信頼性・妥当性が確認できたことで、今後



の臨床研究や治験への活用が期待される。 
 結婚年齢の上昇に伴い不妊治療が増加しており、
筋ジストロフィー患者においても不妊治療を受け
る例が少なくない。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。PGT-M の倫理審議を経
て、これまで対象外とされていた疾患で申請が行
われるようになり、この場合疾患専門医の意見が
必要となる。このため、生殖医療の実際的課題を
理解するため、セミナーを実施した。疾患専門医
と生殖医療・遺伝医療専門家・当事者が一堂に会
して意見交換をする機会は貴重で、率直な意見交
換は共通理解促進に大きな役割を果たしている。
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。 
 筋ジストロフィー患者の生命予後が改善し、医
療ケアが必要になっても在宅医療を継続する患者
が増加している。このことは好ましいことである
が、介護者の負担増加にもつながっており、介護
者健康管理は重要な課題である。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
どについてのエビデンス構築も重要であるが、ナ
イーブな問題であるため、ピアサポートなど心理
的ケアも含めた支援体制構築の中で問題解決を図
っていく必要がある。こうした認識の下で 2021年
度から、当事者も参画した形でのセミナーを開催
している。参加者から高い評価を得て、2022 年度
は計画段階から患者団体の協力を得て実施できた。
継続的に実施していく中で、支援体制やエビデン
ス構築を図っていく予定である。 
 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。立位支援型電動車椅子の評価について
は、2021 年度の沖縄型に引き続き、2022 年度は
筋ジストロフィー患者でも使用評価を行った。院
外の実用環境における、自立支援・介助負担軽減
効果の評価を行う予定である。 

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
ンの有効性・安全性調査については、国内外の学
会発表に加え、Muscle Nerve にて論文公開した。
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ため
には、罹患者の情報が重要である。第 6 波以降で
は筋ジストロフィー患者の罹患者も見られるよう
になったことから、多施設共同で罹患者の情報を
収集し 126 名のデータを得た。これらのデータの
詳細は現在解析中であるが、筋ジストロフィーが
COVID-19 の増悪因子になる可能性は低いと思わ
れた。一方で、積極的な排痰処置が困難になるこ
とから、二次性の肺炎が生じる例、心機能の悪化
を見る例もあり、重症例では COVID-19 が軽度で
も慎重に対応する必要があると思われる。 
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、
FSHDHI 日本語版妥当性評価など登録を活用し
た臨床研究も実施されており、有効に活用されて
いる。成人発症軽症例では、医療機関の受診頻度
が低く、検査コストも患者登録の阻害因子となる
場合がある。治験促進の上では、こうした患者の

データ収集や情報提供の必要性が高い。このため、
医療機関を介さなくても患者自身が登録・更新可
能な形のシステム構築について、Remudy などと
検討を開始した。 
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。PGT-M についての相
談も出てきており、班員とも相談しながら随時対
応していく。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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高橋正紀：NaV1.4 ポアドメインの新規ミスセ
ンス変異による高カリウム性周期性四肢麻痺
家系の病態解析 第52回日本臨床神経生理学
会学術大会 京都 2022年 11月 26日 京都 

69) 米井歩、高橋正紀、矢野英隆、中前純治、佐藤
友紀、安達容枝、永井真理子、橋本香映、酒井
規夫、望月秀樹：大阪大学病院 遺伝子診療部
における発症前診断の現状～この10年の神経
筋疾患症例において～ 第67回日本人類遺伝
学会 2022 年 12 月 14-17 日 

70) 石垣景子．治療可能となった神経筋疾患の診
断と治療．三重県小児科医会学術講演会, 三重, 
2022.9.25 

71) 手賀和輝、工藤洋、小野寺忍、高橋大樹、小原
講二、小林道雄、豊島 至：骨格筋 CT での測
定方法の違いによる筋量評価、第 8 回北海道
東北筋強直性ジストロフィー臨床研究会 青
森, 2022 年 9 月 24 日  

72) 竹谷彩、畑中紀世、佐藤桂、髙田博、今 清覚：
肩痛により基本動作が困難となった知的障害
を有するＤＭ１症例〜安全面に配慮した基本
動作能力向上への理学療法アプローチ〜、第 8
回北海道東北筋強直性ジストロフィー臨床研
究、2022/9/24，青森. 

73) 福士 澪、佐藤桂子、高田博仁：食事を楽しく
味わうための関わり、第 8 回北海道東北筋強

直性ジストロフィー臨床研究会 青森, 2022年
9 月 24 日. 

74) 佐藤琴美、佐藤桂子、高田博仁：嚥下機能維持
のための食前の口腔ケアと確実な食前嚥下体
操の実施を目指して、第 8 回北海道東北筋強
直性ジストロフィー臨床研究会 青森, 2022年
9 月 24 日 

75) 今 夏姫、木村はるか、後藤桃子、須藤絵里、
佐々木京太、佐藤桂子、上野恵美、今 清覚、
高田博仁：コロナ禍における院内感染対策フ
ェーズに伴った患者活動への支援、第 8 回北
海道東北筋強直性ジストロフィー臨床研究会 
青森, 2022 年 9 月 24 日 

76) 諏訪園秀吾：筋萎縮性疾患における血清クレ
アチニン測定の意義、第４０１回沖縄神経内
科懇話会 2022 年 5 月 14 日 

77) 高橋由布子，松岡彩之，生田目禎子，村上てる
み，中山可奈，鈴木幹也，尾方克久，西野一三．
幼児期に先天性筋ジストロフィーと診断され
呼吸不全と関節拘縮が進行し侵襲的人工呼吸
療法が必要となった 41 歳女性例．第 241 回日
本神経学会関東・甲信越地方会，東京，2022 年
6 月 4 日 

78) 尾方克久，齊藤利雄，日本神経学会小児－成人
移行医療対策特別委員会．筋ジストロフィー
の移行医療と連携医療：国立筋ジストロフィ
ー施設の役割．第 76 回国立病院総合医学会，
熊本，2022 年 10 月 7 日 

79) 生田目禎子，髙橋由布子，村上てるみ，鈴木幹
也，谷田部可奈，西牟田浩伸，青山克彦，尾方
克久．自然気胸を発症し手術療法にて良好な
経過をとったデュシェンヌ型筋ジストロフィ
ーの 2 例．第 40 回日本神経治療学会学術集
会，郡山，2022 年 11 月 3 日 

80) 尾方克久．神経・筋難病における小児－成人移
行医療の来歴と取り組み．第 10 回日本難病医
療ネットワーク学会学術集会，東京，2022 年
11 月 19 日 

81) 高橋由布子，穂積正迪，生田目禎子，村上てる
み，谷田部可奈，鈴木幹也，後藤雄一，西野一
三，尾方克久．労作後の筋痛を主症状とし，CK
高値および脳萎縮を呈しミトコンドリア
DNAに 1塩基置換が同定された 42歳女性例．
第 244 日本神経学会関東・甲信越地方会，東
京，2023 年 3 月 4 日 

82) 池田真理子 小児神経学会第65回大会実践教
育セミナー 3)出生前診断や着床前診断の適
応 

⑩ 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  
※健康危険情報

 




