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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、「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

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・研修ま
で進捗したが、以後停滞している。肢帯型筋ジストロフィーの診断能力向上のため、2022 年度に画像
診断アルゴリズムを作成し公表、2023 年には筋画像アトラスが刊行された。2021 年度に作成した顔面
肩甲上腕型筋ジストロフィー主観的臨床評価尺度(FSHDHI)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。着床前診断の見解が見直され、疾患専門医の意見が求められるようにな
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、当事者の意識変革やピアサポートが重要なことから、患者会と共同して当事
者が企画から参加したセミナーを行った。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。沖縄型は AMED 研究班での患者登録も開始され、これと協力してエビデンス構築に貢献する。起
立支援型電動車椅子評価を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た他、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。 



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 
前期班にて 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、
微修正の上日本語版を確定した。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直
接的に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。一方で、
一定の筋ジストロフィー患者が生殖医療を受けてい
る現実があり、疾患専門医と生殖医療・遺伝専門医
とのコミュニケーションが求められている。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」セミナーを実施した。
2022 年に日本産科婦人科学会の見解が改訂された
ことで、疾患専門医の意見が求められるようになっ
た。このため、代表的疾患について、多領域の専門家
が協議し、着床前診断における課題を明らかにする。 
⑤ 介護者健康管理 
筋ジストロフィーの生命予後が改善し、医療的ケ

アが必要になっても在宅療養が継続できるようにな
ってきた。このことは ADL・QOL の面で喜ばしい
ことだが、介護負担の長期化・重大化を招き、介護者
の 健 康 管 理 が 重 要 な 課 題 と な る 。 ま た 、
dystrophinopathy では加齢とともに carrier の心筋
症・運動機能障害発症リスクが高まるなどの問題も
ある。前期班では、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、遺伝性疾患におけ
るナイーブな問題を含むため、調査対象が心理サポ
ートのできる施設に限定される、carrier 診断率が低
く carrier の健康リスクが把握しにくいなど課題が
あった。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 年以後は患
者会も参加して実施した。 
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、

2022，2023 年度は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。AMED で患者レジストリー班が構
築されたことから、これと協力し患者登録やエビデン
ス構築に寄与する。 
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 コロナにむけて社会的活動を拡大する上
で罹患者のデータを知ることが重要な意味を持つこ
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。 
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) 
全ての臨床研究・調査については、倫理審査を受

けて実施している。 
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。以
後委員長の多忙により進捗が停滞。委員長の負担軽
減策、進捗促進に向けた提案協議を複数回行ったが、
委員長自身での進捗を主張され実働がなされず。委
員長が日本神経学会からの指名であるため、次期班
では神経学会主体での作成を支援する形とした。 
② 肢帯型筋ジストロフィー画像診断アルゴリズム作

成 
2021 年に肢帯型筋ジストロフィー画像診断アル

ゴリズムを作成。日本神経学会のパブリックコメント
等を経て 2022 年 7 月に研究班・学会 HP にて公開し
た。2023 年には筋画像アトラスが刊行された。 
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、論文公表した。 
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。2023 年度は、
これまで非対象だった疾患での申請において疾患専
門医の意見が求められるようになったことを踏まえ、
ベッカー型の仮想事例をもとに、疾患専門医、生殖
医療・遺伝医療専門家、審査委員に講演いただき、率
直な議論を行った。PGT-M では患児の重症度、罹患
有無だけでなく、クライアント・その配偶者の健康
状況・進行予測なども踏まえて支援することの重要
性などが再認識された。専門領域による見方の違い
は大きいものの、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。代表的疾

https://www.mdcst.jp/


患について、こうした議論を踏まえて生殖医療にお
ける留意点をまとめていくことの必要性を認識した 
⑤ 介護者健康管理 
介護者の健康管理については、科学的エビデンス

の重要性だけでなく、公的･私的支援体制の構築が重
要と考え、2021 年度から当事者向けのセミナーを開
催している。2022 年度からは患者会も参加してオン
ラインセミナーの形で実施。毎回多数の参加をいた
だき、継続的な実施を求める声が多く、当事者の発
表について共感する意見が多く、ピアサポートの役
割も果たしていることが確認できた。臨床場面でも
carrier の受診が増加傾向で、関心の高まりが実感さ
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
象を拡大に、病院内で試用し安全性と有効性を評価
した。2023 年度は実利用環境下における 2 週間以上
の長期使用で自立支援効果と安全性を評価した。 
多様なポジショニング・座面高調整機能は快適性

だけでなく、介護負担軽減効果や ADL/自立支援効果
が示唆された。立位支援機能は歩行能喪失早期の患
者でより有効性が高いと思われた。一方で、車体の
大きさや重量が本邦の住宅事情にそぐわない点があ
り、適応者であっても利用が制限される課題がある。 
⑧  COVID-19 神経筋疾患関連の情報提供・調査 

2022 年度に多施設で罹患者調査を実施。126 名の
データを収集し解析を行った。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
ずに回復する患者も多く、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、隔離処置やエアロゾル対策で積極的な
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。
これらの結果は World Muscle Society で発表し、論
文作成中である。 
⑨ 患者登録促進・活用 

疾患ごとの登録患者数は、2024 年 3 月末時点で、
ジストロフィノパチー2160 名、筋強直性ジストロフ
ィー1234 名、先天性筋疾患 91 名、顔面肩甲上腕型
筋ジストロフィー194 名。成人型では、受診頻度が
低いことから、医療機関受診を必須とする現在の登
録方法では登録・更新が進みにくい面があり、登録
方法や内容の見直しについて検討を行っている。 
臨床研究への活用としては、顔面肩甲上腕型筋ジ

ストロフィーの登録データ解析を行い班会議で報告、
国内外の学会報告も予定している。Tranilast 医師主
導治験で Remudy 通信を利用した広報を行うなど活
用している。 

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、筋強直性ジストロフィー軽症女性、
男性患者における 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。治験が増加
するにつれリクルートの困難さが増加していること
を踏まえ、ホームページに JRCT に登録された筋ジ
ストロフィーの治験情報を掲載し、周知に努めた。 
 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 
2023 年 10 月 15 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」 
2023 年 11 月 14 日「ドラッグ・ロスを考える会」 
2024 年 1 月 22 日「筋ジストロフィーの生殖医療を
考える」 
2024 年 2 月 23 日「筋ジストロフィーの CNS 障害
研究会」 
2023 年 7 月 29 日「これから変わる筋強直性ジスト
ロフィー」 
2023 年 9 月 10 日「国際筋強直性ジストロフィー啓
発の日 in 大阪、東京」 
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9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。システマテ
ィックレビュー作業に入る段階から、委員長の多忙
で進捗が滞り、他委員への委譲・代行も拒否された
ため進捗が諮れず。委員長が日本神経学会からの指
名のため、今後は学会主導の作成を研究班が支援す
る形での進捗を図る。 

肢帯型筋ジストロフィーの画像診断による診断ア
ルゴリズムは日本神経学会のパブリックコメントを
受け、2022 年に学会・研究班 HP で公開した。2023
年には筋画像アトラスが刊行された。筋ジストロフ
ィーにおける画像診断はバイオマーカーとしても強
く認識されており、肢帯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。 
 筋ジストロフィーにおいても生殖医療を受ける患
者は少なくない。2022 年に日本産科婦人科学会の
PGT-M の見解が変更され、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、疾患専門医
の意見が求められる。このため、生殖医療における
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。こ
うしたセミナーで代表的疾患事例における課題を明
らかにし、まとめていきたい。 
 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。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。臨床場面でも carrier の受診例が増える
など効果が実感されている。セミナーの継続的開催
に加え、介護者支援の資料作成なども行いたい。 
 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、2023
年度は実利用環境下での使用評価を行った。多様な
ポジショニング・座面高調整機能は快適性だけでな
く、介護負担軽減効果や ADL/自立支援効果が期待で
きる、立位支援機能は歩行能喪失早期の患者でより
有効性が高いと思われた。一方で、車体の大きさや
重量が本邦の住宅事情にそぐわない点があり、適応
者が制限される課題がある。 

COVID-19 については一般社会は with コロナに
移行しているが、筋ジストロフィー患者の ADL 拡大
においては罹患者の情報が重要となる。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、隔離やエアロゾル対策により積極的な
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。FSHD 患者登録データに
ついて解析し班会議で報告、国内外の学会でも報告
予定である。FSHDHI 日本語版妥当性評価など登録
を活用した臨床研究、Tranilast 医師主導治験での周
知活動にも活用されている。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 などと検討している。 
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。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。ガイドライン改定については学会
との協力を維持し進捗を促進する。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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