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A：研究目的 

筋チャネル病は、骨格筋に発現するイオンチ

ャネル遺伝子の異常により起こる希少難治性

筋疾患である。本邦での筋チャネル病におけ

る遺伝子変異の多様性やその QOL について、

過去には体系的調査はされていなかった。本

研究は、本邦の筋チャネル病の実態を把握す

ることを目的とし、調査を行った。 

B：研究方法 

本邦で 1996 年 4 月より 2016 年 12 月末まで

研究要旨：本邦における骨格筋チャネル病の調査研究を行い、105 例の遺伝子確定家系の

解析を行った。欧米での遺伝性周期性四肢麻痺（HypoPP）例では、CACNA1S 遺伝子に

変異をもつ HypoPP1 が多いのに対し、本邦の HypoPP 例では、SCN4A 遺伝子に変異を

もつ HypoPP2 が相対的に多かった。遺伝子確定例の筋チャネル病患者を対象に、質問紙

票による QOL 調査を行った結果、筋力低下、疲労、ミオトニーが、QOL に影響を与え

る因子として見出された。オックスフォード大、大阪大学 医の倫理と公共政策学、大阪

大学医学部附属病院 医療情報部の協力のもと、患者参加型レジストリーである Rudy 

Japan の運用を推進した。2021 年 2 月現在、28 例の患者登録が得られ、その QOL 調査

データを集積している。今後、質問紙と Rudy Japan での QOL データ比較検討を行う。

周期性四肢麻痺症例の中には、家族歴を認めず、既知原因遺伝子に変異が見つからない

症例(孤発性周期性四肢麻痺(SPP))が多く存在しており、欧米の頻度よりも多い傾向が示

された。本邦の SPP 患者を対象に、疾患感受性を示すバリアント頻度を解析したところ、

その頻度が有意に高く、SPP にも遺伝的素因が関与することが示された。非典型な症状

を示す希少な症例のデータも集積を進め、本邦の筋チャネル病の実態解明を進めている。 



 

 
 

に遺伝子検査を実施されてきた症例を集計し

た。そのうち、同意を得られた 41 例に対して、

質問紙による QOL 評価を行った。また、遺

伝子解析によって変異を同定しえなかった

43 例の孤発性周期性四肢麻痺（SPP）につい

て、既報の疾患特異性一塩基多型（SNV）の

有無について検討した。患者参加型患者登録

データベースである Rudy Japan を 2017 年

以来運用し、患者登録を引き続き行った。ほ

か、調査の中で希少な表現型や遺伝子変化を

呈した個々の症例について、臨床像と病態に

ついて検討を行った。 

（倫理面への配慮） 

患者の遺伝子に関わる研究については大阪大

学ヒトゲノム研究審査委員会にて承認済みで

ある。同意を文書にて得て、研究への参加は

患者の自由意思に基づくこと、同意の撤回が

自由にできること、連結可能匿名化を行い個

人情報保護に最大限の配慮をすることなど

「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理

指針」などを遵守し行った。 

Rudy Japan における患者登録、QOL 調査研

究については、大阪大学医学部附属病院・観

察研究倫理審査委員会にて承認済みである。

同意を文書にて得て、研究への参加は患者の

自由意思に基づくこと、同意の撤回が自由に

できること、連結可能匿名化を行い個人情報

保護に最大限の配慮をすることなど「人を対

象とする医学系研究に関する倫理指針」など

を遵守し行った。 

C：研究結果 

本邦においては 105 例の遺伝子確定された家

系を同定した。欧米の報告に比べて、常染色

体優性遺伝性の先天性ミオトニーの割合が多

く（67％）、その変異も本邦特有のものを多く

認めた。また、SCN4A 遺伝子変異による低

カリウム性周期性四肢麻痺（HypoPP）の割

合が多かった（43％）。QOL に与える影響に

ついては、筋力低下、疲労、ミオトニーが主

たる因子である傾向が見られた。ダイナミッ

クコンセントの概念を実装したレジストリー

である Rudy Japan では、2021 年 2 月 1 日時

点で 28 名の筋チャネル病患者の登録がなさ

れ、QOL 調査データが集積されている。遺伝

子確定に至らなかった 43例のSPPについて、

既報の 9 つの SNV についてすべて疾患感受

性を示し、SPP においても遺伝学的因子が潜

在する可能性が考えられた。また、本邦での

希少な症例として、従来の病態仮説に基づか

ない HypoPP 例、新生児期に強いミオトニー

を呈する症例などの存在を確認した。得られ

た情報も含めて、「筋チャネル病 診療の手引

き」を改訂した（第二版）。編集協力者として、

滋賀医科大学アジア疫学研究センター・堀江

稔特任教授にも参画頂き、Andersen-Tawil

症候群における心合併症についての知見を追

記した。 

D：考察 

本邦の筋チャネル病 105 例の遺伝子確定家系

の調査研究から、欧米の筋チャネル病の患者

と、病型の割合、遺伝子変異の種類に相違が

みられることが明らかとなった。本邦での調

査研究を継続し、データを集積することが重

要である。質問紙による QOL 調査において、

筋力低下、疲労、ミオトニーといった、QOL

に与える影響が大きい臨床症状が見いだせて

きた。今後、これら質問紙で得られた QOL

データと、Rudy Japan で集積した QOL デー

タとの相違を検討する。Rudy Japan は、時

系列での変化を解析することができ、季節な

どの影響や、変動しやすい症状などの発見に

つながる可能性がある。遺伝子変異の同定で



 

 
 

きない周期性四肢麻痺例も多く、未だその病

態は不明である。患者の臨床症状や重症度に

影響を与えうる SNV の存在の検証や、非典型

症例のデータ集積を今後も継続し、本邦にお

ける周期性四肢麻痺をはじめとする筋チャネ

ル病の医療体制の改善につなげていく必要が

ある。 

E：結論 

本邦の筋チャネル病は欧米とは違う点が多く、

本邦での実態調査把握が重要である。 

F：健康危険情報 

なし 
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