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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。新規治療法について、その普及と長期的評価を行う。ガイドラインと連携した診
療実態調査、診断が困難な肢帯型、先天型、筋強直性(2 型)の診断手順作成、ジストロフィノ
パチーの診断手順改訂を実施した。2020 年に生じた COVID-19 パンデミックにおいて、筋ジ
ストロフィー患者への適切な情報発信と感染対策法の作成・周知、COVID-19 がもたらした影
響についての継続的調査を実施している。生命予後の改善と在宅療養期間の長期化によって深
刻化している介護者の健康管理問題調査を実施した。患者登録の効率的運用を目指した事務局
統合や患者登録システムの再構築を行い、新しいシステムにおいて顔面肩甲上腕型筋ジストロ
フィーの登録を 2020 年 9 月に開始した。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(FSHDHI)の日本語版作成と試用調査を実施した。ホームページ等を通じた情
報提供、リハビリテーション・関連職種向けセミナー、市民公開講座を行い、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。 
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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

保護治療等による集学的医療は、著しい生命

予後の改善などの世界的にも優れた成果を挙

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、2016 年にはロボットスーツHAL®が、

2020 年にはデュシェンヌ型筋ジストロフィー

に対するエクソンスキッピング治療薬ビルト

ラルセン®が保険承認を得るなど筋ジストロフ

ィー医療の環境は大きく変化している。筋ジ

ストロフィーは 2015 年に指定難病に移行して

おり、専門施設において培った集学的医療の

ノウハウを地域医療システムに展開すると共

に、新規治療の開発・普及・評価を当事者と

も連携して円滑に行うことが重要となる。 
本研究班では、関連する研究班や学会、患

者グループと共同し、筋ジストロフィーの標

準的医療の普及・向上を目指し、アウトリー

チ活動や調査研究を行う。 
 
B. 研究方法 
①筋強直性ジストロフィー診療ガイドライン

作成支援・実態調査・患者向け資料作成 
 日本神経学会において、筋強直性ジストロ

フィー診療ガイドラインの作成作業が行われ

たことから、これと連携する形で作成支援、

実態調査を実施した。また、ガイドラインを

基に患者向け資料を作成した。 
a. 患者対象実態調査 
 ガイドライン発刊前の診療実態と医療課題

を明らかにすること、ガイドラインの有効性

評価の基礎資料とすることを目的として、患

者対象実態調査を実施した。49項目からなる

調査用紙を作成、倫理審査の上、患者登録

(Remudy)の登録患者、分担施設受診患者を対

象に、無記名の質問用紙・Web回答により

2018 年 1-3 月で調査を行った。 
b. 神経内科・小児神経専門医対象調査 
 ガイドライン発刊前の診療実態と医療課題

を明らかにすること、ガイドラインの有効性

評価の基礎資料とすることを目的として、神

経内科及び小児神経専門医を対象にアンケー

ト調査を行った。22項目 61問からなる調査

用紙を作成。倫理審査の上、2018 年 3-5 月に

無記名質問用紙またはWeb回答による調査を

実施した。 
c. 遺伝診療実態調査 
 筋強直性ジストロフィーは常染色体優性遺

伝形式であること、多臓器で集学的医療が必

要なこと、表現促進現象があり子世代で発症

年齢が低下・重症度が高くなりやすいこと、

特に女性患者でその影響が大きいこと、患者

対象調査において、成人女性患者で不妊治療

を受けている割合が 1/4程度と高いことなど

から、遺伝診療の実態を明らかにすべきと思

われた。このため、臨床遺伝専門医を対象に

アンケート調査を実施した。17項目からなる

調査用紙を作成し、倫理審査の上 2020 年 4-6
月に無記名質問用紙またはWeb回答による調

査を実施した。 
 この調査で、男性患者も出生前診断の対象

である、着床前診断の基準を緩めるべきなど

の回答が過半数を占め、出生前診断に対応し

ているとの回答も多かった。このため、男性

患者・女性患者における出生前診断、着床前

診断の実施状況を確認する必要を感じ、全国

遺伝子医療部門連絡会議参加施設を対象に、

2020 年 11-12 月に無記名質問用紙による調査

を行った。 
d. 患者向け資料作成 
「筋強直性ジストロフィー診療ガイドライ

ン 2020」は神経学会で作成されたが、その読

者対象は医師を想定している。受療行動の変

容には、患者・関係者が自身の疾患と医療の

必要性を理解することが必要で、診療ガイド

ラインを基に、そのエッセンスを分かりやす

く伝えるための患者向け資料を作成した。患

者グループから、医療機関を受診していない

患者が多いこと、IT利用困難な患者が多く書

籍としての発刊を強く希望されたことから、

関係機関と調整の上 2020 年 3 月に刊行した。 
②デュシェンヌ型筋ジストロフィー診療ガイ

ドライン発刊後診療実態調査 
 「デュシェンヌ型筋ジストロフィー診療ガ

イドライン 2014」は開発費班(小牧班)、日本
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神経学会、日本小児神経学会が共同で 2014 年

に発刊されている。ガイドライン発刊前に、

患者、神経内科・小児神経専門医、臨床遺伝

専門医を対象に実態調査を行っている。ガイ

ドラインがデュシェンヌ型筋ジストロフィー

の診療にどのような変化をもたらしたか、又

今の医療課題を明らかとする目的で発刊後 4
年を経た時点で実態調査を行った。調査内容

は、基本的に発刊前調査を踏襲したが、医

療・社会的変化も踏まえ微修正を加えた。 
患者対象調査は、2019 年 2-5 月に郵送方

式で無記名質問用紙による調査を実施した。

神経内科・小児神経専門医対象調査は、2018
年 10 月-2019 年 1 月に、無記名質問用紙また

はWeb回答による調査を実施した。遺伝専門

医対象調査は、2019 年 6-8 月に無記名質問用

紙による調査を実施した。 
③診断能力向上のための手引き作成 
a. 「筋ジストロフィーの病型診断を進めるた

めの手引き」作成 
 遺伝性筋疾患は遺伝学的多様性・表現的多

様性が見られ、臨床症状だけでは確定診断が

困難なことが多い。特に先天性筋ジストロフ

ィーや肢帯型筋ジストロフィーは先天性ミオ

パチーや遠位型ミオパチーなどとの鑑別が困

難な例が少なくない。筋強直性ジストロフィ

ーにおいては、本邦では 1 型が多数を占める

が、DMPK 遺伝子に変異を認めない場合に 2 
型の診断を行うのは容易でない。このため、

先天性筋ジストロフィー、肢帯型筋ジストロ

フィー、筋強直性ジストロフィー(2 型)の効率
的で正確な診断を促進する目的で、標準的診

断手順を作成した。神経学会および日本小児

神経学会の承認も得て、研究班及び両学会の

ホームページで公開した。 
b. ジストロフィノパチー診断手順改訂 
 ジストロフィノパチーの遺伝学的検査にお

いては、これまでの multiple ligation prove 
amplification (MLPA)法に加え、2016 年にシ

ークエンス検査も保険適用となったが、専門

医においても十分周知されていない。2020 年

にビルトラルセンが保険承認されたことから

も、非侵襲的で速やかな確定診断の重要性が

高くなっている。このため、診断手順の見直

しを行い研究班HP にて公表した。 
④ 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

な影響が及んだが、筋ジストロフィー患者に

有用な情報は限られ、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、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、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。 
⑤ 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を

保有している。女性変異保有者は発症しない

との誤解があるが、高 CK血症は高率に見ら

れ、心筋障害・骨格筋障害の発症率も加齢と

共に上昇する。しかし、介護者や変異保有者

の健康課題についての情報は不足している。

背景として、介護者においては患者のケアが

自身の健康より優先されがちなこと、親の健

康リスクを取り上げることは遺伝性疾患の心

理的ストレスを生む恐れが強いことなどがあ
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る。 
このため、心理的な配慮を行いつつ、介護

者(両親)の健康問題についての関心を惹起する

こと、変異保有女性の発症リスクを明らかに

すること、その上で適切な対策を構築するこ

とを目的に、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

ついての調査を実施した。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

も実施した。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を補償する等

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。 
⑥ 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。 
a. 神経筋 8 疾患における長期成績調査 
 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。 
b. 沖縄型における有効性評価 
沖縄型については、2018 年から新潟病院と

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 年度には医療用下

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。 
⑦ 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

ーにおいても、疾病特異的な主観的臨床評価

指標が開発されつつあり、国際共同試験でも

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影響する可能性が

高く、国際共同試験での利用を考慮するに

は、単純な翻訳作業だけで無く、妥当性評価

も重要である。われわれは、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、

FSHDHI についても日本語版作成・試用評価

を行うことを計画した。 

⑧ 患者登録効率的運用と新規疾患登録 
2019 年度まで、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。患者登録の効率的な運用方法につい

て、関連研究班等と協議し、MDCTN 
(muscular dystrophy clinical trial network)
や Remudy 事務局の統合にむけた検討を実施

した。その結果、2019 年度から統合事務局が

運用を開始した。これを踏まえて、筋強直性

ジストロフィーの登録事務局も国立精神・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った。登録デ

ータについては、ホームページや学会等を通

じて随時公表している。 
患者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、2019 年度から新しいシステムでの運用を

開始した。新システムの下で、2020 年 9 月か

ら顔面肩甲上腕型筋ジストロフィーの患者登

録を開始した。この他、眼咽頭型筋ジストロ

フィーについても登録開始に向けた準備を実

施している。 
⑨ 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。 
研究班の HPは前期班で一般向けページ

(https://mdcst.jp/)を運用していたが、2018 年

に医療者向けサブドメイン

(https://doctors.mdcst.jp/)の運用を開始した。

コンテンツを随時追加・修正している。

COVID-19パンデミックにおいては、神経筋

疾患向け情報の提供や実態調査にも活用し

た。 
 市民公開講座や関連職種セミナー、リハビ

リテーションセミナーや筋ジストロフィーの

CNS障害研究会を 2019 年まで定期的に実施

したほか、他学会・関連機関と連携したシン

ポジウム・セミナーなどを行った。2020 年は

COVID-19パンデミックのため、実地でのセ

ミナー等が困難となったが、web を用いるこ

とで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

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
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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。 
 

C. 研究結果 
①筋強直性ジストロフィー診療ガイドライン

作成支援・実態調査・患者向け資料作成 
a. 患者対象実態調査 
調査期間に 447 件の回答を得て有効回答

342 件について解析を実施した。9 割の患者

が疲労を訴えていること、成人患者の 1/3 が
離職しておりその半分は病気が原因であっ

た。専門医を受診していない患者も多く、人

工呼吸療法を勧められても必要を感じないた

めに実施していない患者が多いこと、成人女

性患者に不妊治療を受けている者が多いこと

などが明らかとなった。 
先天型・小児型の回答は 87件あった。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。 
b. 神経内科・小児神経専門医対象調査 
専門医対象調査は、1576 件の回答を得て、

有効回答 1360 件について解析。運動機能や

心臓障害、呼吸不全、嚥下障害などへの関心

は高い一方、全身合併症への関心は低かっ

た。実施している検査・機能評価では、血液

検査や心電図、呼吸機能、単純 X線など即日
実施可能なものの実施頻度は高い一方、ホル

ター心電図や睡眠時呼吸評価、嚥下機能評価

など手間のかかる検査や合併症検査の実施率

は低かった。また、診療症例数や所属施設種

別によって合併症への関心や定期検査の実施

頻度、呼吸器導入への困難さの感じ方に違い

があることなどが明らかになった。 
c. 遺伝診療実態調査 
臨床遺伝専門医対象調査では、617件の回

答を得て、有効回答 586件について解析し

た。生殖医療に関して、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。 

全国遺伝子医療部門連絡会議参加施設対象

調査では 77施設から回答を得た。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

断の未実施、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も

のの、1施設は着床前診断申請中だった。 
 自由記載では、消極的な意見が 6施設あっ

た一方で、積極的意見が 10施設あった。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。 
d. 患者向け資料作成 
 内容は、ガイドラインを基に、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。書籍は「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－」の名称で刊行。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

した。 
②デュシェンヌ型筋ジストロフィー診療ガイ

ドライン発刊後診療実態調査 
 患者対象調査では、ステロイド内服患者の

割合が増えていた(36→48%)他、リハビリテー

ションの頻度もやや増加するなど、標準的医

療の普及が推定され、治療満足度も向上して

いた。 
神経内科・小児神経専門医対象調査では、

利用頻度の高い情報源として、発刊後は

85.8%がガイドラインを挙げていた。発刊前に

比べ新規患者が受診した時に自身で対応する

との回答が増加、ステロイド・リハビリ、呼

吸ケアなど多くの項目でガイドラインの意図

する方向への変化が観察され、エビデンスの

乏しい希少疾病でもエキスパートの推奨を含

むガイドラインは有用性が高いことが示され



5 
 

た。 
臨床遺伝専門医対象調査では、遺伝診療に

おいてガイドラインを参考にしている割合が

61%を占めた。患者に対する遺伝診療に優位

な差は認めなかったが、キャリア診断におい

て、診断を自施設で行う割合、生殖モザイシ

ズムについての説明を行う割合が増加してい

た。 
③診断能力向上のための手引き作成 
a. 「筋ジストロフィーの病型診断を進めるた

めの手引き」作成 
フローチャート等を用い、診断の手順を分

かりやすく示した。先天性筋ジストロフィー

や肢帯型筋ジストロフィーにおいては代表的

疾患についての解説も加えた。筋ジストロフ

ィーと臨床診断されている患者の中には、自

己免疫性壊死性ミオパチーやポンペ病など治

療可能な疾患が含まれていることがあるた

め、治療可能な疾患を見落とさないこと、非

侵襲的な検査を優先的に実施するよう工夫し

た。診断手順は病態解明や網羅的遺伝学的解

析技法など、科学的・技術的な進歩によって

も変化することから、適宜改訂を行っていく

予定である。 
b. ジストロフィノパチー診断手順改訂 
 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を行い免疫学的にジスト

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。 
④ 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、内外の

学会の筋ジストロフィーを含む神経筋疾患に

ついての情報を順次掲載した。 
COVID-19ワクチンに関しても、内外の学会

の情報や厚労省「新型コロナワクチンについ

て」ページへのリンクを行った他、World 
Muscle Society「Covid-19 and people with 
neuromuscular disorders: World Muscle 
Society advice – Vaccines」については、日

本語版作成を行い、研究班及び学会HP に掲

載した。 
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「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」を作成。これを含む、内外の学会等の

情報を掲載した。 
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、公表した。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、物資の不足のためマスク

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。 
⑤ 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

的に確定した 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。 
⑥ 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 
a. 神経筋疾患における長期成績調査 
これまでに 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
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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。現在患者登録を継続

し、データ収集中である。 
b. 沖縄型における有効性調査 

2018 年度は 1 名で 4 日間連続装着、5 名
で一日装着する訓練を行った。前者では連日

の訓練で機能は徐々に改善、3 週間有効性が

維持され、上肢巧緻運動(三線演奏)が改善し
た。後者でも握力・ピンチ力の改善や手指運

動の改善を認めた。共に期待喪失感は低かっ

た。 
2019 年度は 7 名で週 1 回 2 ヶ月間(第 1 
クール)、週 2 回 2 ヶ月間(第 2 クール)の訓
練を実施。握力が 4 倍に増えた症例もいた。 

2020 年度は、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

を行い、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。 
⑦ 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、開発元である米

国 Rochester 大学との契約締結が 2020 年 7
月まで要した。その後、日本語統一案作成が

10 月、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確定させたの

が 2020 年 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 5 月までかかった。今後、データ

を Rochester 大学へ送付し、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。 
登録の効率的運用については、国立精神・神

経医療研究センターと大阪大学にある登録事

務局の統合や患者登録と臨床研究ネットワー

クの事務局統合、指定難病、患者登録、

clinical innovation network など登録データ

の階層化による効率的なデータ登録のための

システム構築等を関連機関と連携して実施。

Remudy と MDCTN を統合した神経筋疾患

先進医療推進協議会が 2019 年 4 月より活動

を開始した。 
新しい登録システムにおいて、登録疾患の拡

大を計画。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登録システム

を構築した。患者会との調整や倫理審査承認

を得て、顔面肩甲上腕型について 2020 年 9 月

に登録を開始した。2021 年度末までに 60 名

の登録を得ている。本症では、分子遺伝学的

な病態解明に伴い、遺伝学的解析の方法が変

化しているため、過去に遺伝学的検索により

診断された患者でも、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。 
診療実態調査や、二次調査等で登録を利用

するなど研究にも活用している。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。 
⑨ 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。 

2018 年 4 月にホームページに医療者向け

サブドメインを設置。医療者向けの情報提供

を開始すると共に、随時情報の拡充を図っ

た。セミナー等の広報にも活用している。新

型コロナウィルス肺炎における注意推奨の周

知や実態調査にも活用した。 
市民公開講座、セミナーなどは以下の通り

実施した。 
市民公開講座 
2018 年 9 月 24 日：3 班合同市民公開講座

「いま筋ジストロフィーは」千里ライフサイ

エンスセンター 
2018 年 9 月 29 日：「肢帯型筋ジストロフィ

ーUp to Date」千里ライフサイエンスセンタ

ー 
2019 年 7 月 28 日：「知っておきたい顔面肩

甲上腕型筋ジストロフィー・眼咽頭型筋ジス

トロフィー」国立病院機構本部 
2020 年 8 月 29日：「顔面肩甲上腕型筋ジスト

ロフィー患者登録説明会」Web 
関連職種セミナー 
2018 年 11 月 18 日：「筋ジストロフィーを

知ろう」岡山コンベンションセンター 
2019 年 9 月 15 日：「筋ジストロフィーを知
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ろう」グランシップ静岡 
リハビリテーションセミナー 
2018 年 11 月 11 日（アドバンスコース）：

「社会参加支援を考えよう」大阪国際会議場 
2019 年 3 月 24 日：ベーシックコース TKP 
博多新幹線口 
2019 年 9 月 15 日(アドバンスコース)：「臨

床運動機能評価について学ぼう」アピオあお

もり(台風 19 号のため中止) 
2019 年 11 月 10 日：ベーシックコース 
TKP ガーデンシティ PREMIUM 名駅西口 
2020 年 1 月 25 日：意思伝達支援について

学ぼう「Cyinハンズオンセミナー」国立病院

機構大阪刀根山医療センター 
筋ジストロフィーの CNS障害研究会 
2018 年 12 月 22 日：「筋ジストロフィーの

CNS 障害研究会」千里ライフサイエンスセン

ター 
2019 年 12 月 1 日：「筋ジストロフィーの

CNS 障害研究会」フクラシア浜松町 
2021 年 1 月 10日：「筋ジストロフィーの

CNS障害研究会」Web 
医療者向けシンポジウム 
2018 年 10 月 27 日：筋ジストロフィー医療

研究会ジョイントシンポジウム「質の高い在

宅支援のために～介護者の健康管理～」 
 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が、Web セミ

ナーの形での開催を試みた。 
 
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。一方で、ノーマライゼーション思想の普

及や携帯型医療機器の開発などの社会的変化

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。このことから、地域におけ

る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 年に開発費班(小牧班)、日本神

経学会、日本小児神経学会が共同で「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、2018 年から日本神

経学会により、筋強直性ジストロフィーの診

療ガイドライン作成作業が進められ、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」として刊行された。 
本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神経内科・小児神

経専門医対象と患者対象のアンケート調査を

実施した。これらの結果はガイドライン作成

に活用したほか、学会や論文で公表した。ガ

イドラインの有効性評価の基礎資料としても

活用する予定である。さらに、ガイドライン

作成中に遺伝医療に対する実態調査の必要性

が判明したため、臨床遺伝専門医対象調査

と、全国遺伝子医療部門連絡会議参加施設対

象調査も実施した。 
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、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、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。 
筋強直性ジストロフィー患者は、症状の自

覚が乏しく、受療行動を改善するには患者に

自身の疾患や医療の必要性を理解いただく必

要性がある。しかし、本邦では患者向けの資

料が乏しく、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。本冊子は本邦で作成された

初めての患者向け書籍である。ガイドライン

とも連携しており、これにより受療行動に変

化をもたらすことが期待される。 
デュシェンヌ型筋ジストロフィー診療ガイ

ドラインの発刊後調査としては、神経内科・

小児神経専門医対象と臨床遺伝専門医対象、

患者対象のアンケート調査を実施した。エビ

デンスの乏しい希少疾病では、実態調査によ

る医療課題の把握がガイドライン作成の重要

な基礎資料となる。また、発刊前後のデータ

比較により、ガイドラインの有効性評価と改

訂の参考ともなる。結果については、学会・

論文等を通じて公表したほか、2021 年度から

予定している本診療ガイドラインの改訂作業
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の参考資料としても活用する。 
筋ジストロフィーの領域では新規治療開発

が進んでおり、正確な診断の重要性が高まっ

ているが、筋ジストロフィーでは遺伝学的多

様性と表現的多様性があるため、臨床症状だ

けで確定診断に至ることは困難な場合が多

い。「筋ジストロフィーの病型診断を進めるた

めの手引き」は、現在利用可能な資源の下で

効率的に確定診断を進めるための重要なツー

ルとなり、本邦の診断能力向上に寄与するも

のと期待する。ジストロフィノパチーについ

ても、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、シークエンス検査が保険適用とな

り、かずさ DNA 研究所への委託検査が可能に

なったこと、エクソン・スキッピング治療薬

の出現など正確な遺伝学的診断が治療薬選択

上も重要となったことから、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、国内外の信頼性の

高い情報を随時提供し、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
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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

したシステム上で複数の疾患登録を行うこ

と、登録の階層化による効率化を図った。こ

のシステムを用いて、2020 年 9 月には顔面肩

甲上腕型筋ジストロフィーの患者登録を開始

することができた。今後更に登録病型の拡大

を図っていく。 
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、医療者向けサブドメインを解説し、従来

の一般向け情報提供に加え、医療者向けの情

報提供も開始した。一般向けサイトは平均で

も 300件/日以上のアクセスを得ており、情報

ソースとして定着している。 
市民公開講座・関連職種セミナー、リハビ

リテーションセミナー、筋ジストロフィーの

CNS障害研究会も継続的に実施し、多職種・

関係者への情報発信を務めていたが、2020 年

には COVID-19 の影響で従来のスタイルでの

実施が困難となった。そのような中でも、

Web を利用した、患者登録説明会やウェビナ

ーを実施した。今後、COVID-19 の影響等も

考慮しつつ、適切なアウトリーチ活動の形を

探っていきたい。 
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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Respiratory Management of Patients 
with Myotonic Dystrophy in Japan. 2019 
年 6 月 11 日 12th International 
Myotonic Dystrophy Consortium 
(Gothenburg, Sweden) 

14) Fujino H, Matsumura T, Saito T, 
Nakayama T, Takahash MP, Imura O. 
Discrepancy Between Patient and 
Clinician Evaluation of Symptoms in 
Myotonic Dystrophy. 2019 年 6 月 11 日 
12th International Myotonic Dystrophy 
Consortium (Gothenburg, Sweden) 

15) Matsumura T, Takahashi MP. Survey of 
the actual state of medical care of 
patients with myotonic dystrophy in 
Japan. 2019 年 10 月 2 日 World 
muscle society Tivoli Park 
(Copenhargen, Denmark) 

16) Matsumura T, Komaki H. The effects of 
a practicalguideline on medical 
management of patients with Duchenne 
muscular dystrophy. 2019 年 10 月 28 
日 Workd Congress of Neurology 
(Dubai, United Arab Emirates) 

17) 松村 剛. スポーツ神経学の現状と将来展

望～基礎から臨床まで～筋ジストロフィ

ー患者における障害者スポーツ. 2018 年
5 月 25 日 日本神経学会学術集会（札幌
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市） 
18) 高田博仁、岩橋博見、松村 剛、松井未

紗、高橋正紀、久保田智哉、木村 隆、油

川陽子、今 清覚. 筋強直性ジストロフィ

ーでは低血糖がしばしば生じている. 2018 
年 5 月 25 日 日本神経学会学術集会（札

幌市） 
19) 齊藤利雄、田浦映恵、多田 智、前田真喜

子、松村 剛、藤村晴俊、佐古田三郎. 
Angiogenesis biomarker of 
neuromuscular disorders. 2018 年 5 月
25 日 日本神経学会学術集会（札幌市） 

20) 西 将光、木村 卓、吉田 充、末長浩一、

松村 剛、藤村晴俊、陣内研二、芳川浩男. 
Muscleblind-like protein 2 splicing 
patterns in the brain of myotonic 
dystrophy type 12018 年 5 月 25 日 日
本神経学会学術集会（札幌市） 

21) 松井未紗、大野真紀子、新垣ほのか、岡 
大樹、井村 修、太田みのり、中村辰江、

菊池恒成、齊藤利雄、松村 剛、藤村晴俊. 
青年期筋ジストロフィー患者に対する心

理サポートグループの効果の検討. 2018
年 5 月 25 日 日本神経学会学術集会（札

幌市） 
22) 石﨑雅俊、小林道雄、足立克仁、松村 

剛、上山秀嗣、木村 円. 女性ジストロフ

ィン症における文献レビュー. 2018 年 5 
月 25 日 日本神経学会学術集会（札幌

市） 
23) 久留 聡、高橋俊明、鈴木幹也、齊藤利

雄、松村 剛．筋強直性ジストロフィーに

対する人工呼吸療法 2018 年 5 月 25 日
日本神経学会学術集会（札幌市） 

24) 齊藤利雄、高橋俊明、小林道雄、久留 
聡、松村 剛、高田博仁、舩戸道徳、尾方

克久、三方崇嗣、荒畑 創、福留隆泰. 
Duchenne 型筋ジストロフィーの歩行能

喪失時期の検討. 2018 年 6 月 29 日 日
本遺伝カウンセリング学会（仙台市） 

25) 高橋正紀．筋強直性ジストロフィーの分

子病態 シンポジウム リピート病の最近

の話題 日本人類遺伝学会 第 63 回大会 
2018 年 10 月 11 日（横浜市） 

26) 高橋正紀、松村 剛、松浦 徹、石垣景

子、砂田芳秀、高田博仁、久留 聡 筋強

直性ジストロフィー患者のケアに関する

実態調査―ガイドライン前調査 第 5 回筋

ジストロフィー医療研究会 2018 年 10 
月 26日 （金沢市） 

27) 髙田博仁, 今 清覚, 長畑史子, 小山慶信, 

木村珠喜, 中山貴博. 筋強直性ジストロフ

ィーtype1 における頭部 MRI 所見の検

討筋ジストロフィー医療研究会 2018 年
10 月 26 日, （金沢市） 

28) 松村 剛. 質の高い在宅生活維持のために

～介護者の健康管理～ なぜ介護者の健康

管理が重要か. 2018 年 10 月 27 日 筋ジ

ストロフィー医療研究会（金沢市） 
29) 堀江里歩、山内亨佑、松村 剛、高田博

仁、小林道雄、久留 聡、小牧宏文、高橋

正紀. 筋強直性ジストロフィー患者登録の

現状と代謝障害の実際. 2018 年 10 月 27 
日 筋ジストロフィー医療研究会（金沢

市） 
30) 齊藤利雄、久留 聡、高橋正紀、鈴木幹

也、松村 剛、高橋正紀. 筋強直性ジスト

ロフィーの呼吸と栄養管理. 2018 年 10 
月 27 日 筋ジストロフィー医療研究会

（金沢市） 
31) 山内亨佑、堀江里歩、松村 剛、高田博

仁、小林道雄、久留 聡、小牧宏文、高橋

正紀. Remudy(神経筋疾患患者登録)デー

タを用いた，筋強直性ジストロフィー患

者における CTG リピート数と症状の関

連. 2018 年 10 月 27 日 筋ジストロフィ

ー医療研究会（金沢市） 
32) 新垣ほのか、大野真紀子、菊池恒成、齊

藤利雄、中村辰江、藤村晴俊、松井未

紗、松村 剛、松本智恵美、井村 修. デュ
シェンヌ型筋ジストロフィー患者に対す

るサポートグループによる心理支援の試

み. 2018 年 10 月 27 日 筋ジストロフィ

ー医療研究会（金沢市） 
33) 米延友希、山下里佳、松井未紗、齊藤利

雄、松村 剛. 当院の女性ジストロフィン

遺伝子変異の保有者調査. 2018 年 10 月
27 日 筋ジストロフィー医療研究会（金

沢市） 
34) 齋藤朋子、松村 剛、斉藤利雄、船本峰宏. 

筋ジストロフィーにおける喉頭気管分離

術. 2018 年 10 月 27 日 筋ジストロフィ

ー医療研究会（金沢市） 
35) 松村 剛. 筋ジストロフィー医療～高い専

門性の連携のこれまでとこれから～地域

との連携について. 2018 年 11 月 9 日 
国立病院総合医学会 (神戸市) 

36) 髙田博仁. シンポジウム 筋ジストロフィ

ー医療～高い専門性と連携のこれまでと

これから 臨床研究を進め若手を育てるた

めの試み. 国立病院総合医学会 2018 年
11 月 9 日, （神戸市） 
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37) 松村 剛、高橋正紀、高田博仁, 久留聡, 
木村 円, 小牧宏文, 尾方克久, 齊藤利雄, 
石崎雅俊, 中村昭則. 筋強直性ジストロフ

ィー診療実態調査. 2018 年 11 月 9 日 国
立病院総合医学会 （神戸市） 

38) 齊藤利雄、久留 聡、高橋俊明、鈴木幹

也、松村 剛、米本直裕、高橋正紀. 筋強

直性ジストロフィーの呼吸と栄養管理の

関係. 2018 年 11 月 9 日 国立病院総合

医学会 （神戸市） 
39) 松村 剛、高橋正紀、高田博仁、久留聡、

木村 円、小牧宏文、尾方克久、齊藤利

雄、石崎雅俊、中村昭則. 筋強直性ジスト

ロフィーの診療実態 －専門医対象アンケ

ート結果から－. 2018 年 11 月 16 日 日
本難病医療ネットワーク学会 （岡山市） 

40) 大平香織, 髙田博仁, 赤坂麻美, 福地香, 
松野麗. 医療機関における神経筋難病サロ

ンの開設に関する報告. 日本難病医療ネッ

トワーク学会 2018 年 11 月 16 日, （岡
山市） 

41) 髙田博仁, 今 清覚, 小山慶信, 木村珠喜. 
筋強直性ジストロフィーにおける非侵襲

的陽圧換気式人工呼吸療法導入の現状． 
日本神経治療学会総会, 2018 年 11 月 23 
日, （東京） 

42) 松村 剛. 社会参加を目指した筋ジストロ

フィーのリハビリテーション. 2019 年 3 
月 9 日 日本リハビリテーション医学会近

畿地方会学術集会（大阪市） 
43) 松村 剛. 教育コース医者の思いと患者の

思いよりよき相互理解のために 筋強直性

ジストロフィー, 2019 年 5 月 25 日 第
60 回日本神経学会学術大会 大阪国際会

議場(大阪市) 
44) 松村 剛. 合同シンポジウム 22 神経難病

のリハビリテーション 筋ジストロフィー

におけるリハビリテーション. 2019 年 6
月 16 日 日本リハビリテーション医学会

学術集会 神戸国際会議場(神戸市) 
45) 松村 剛、小牧宏文. 筋ジストロフィー医

療における診療ガイドラインの有用性. 
2019 年 8 月 2 日 第 5回日本筋学会学

術大会 東京大学医等国際学術研究センタ

ー(東京) 
46) 尾方克久、松浦 徹、石垣景子、白石一

浩、池田真理子、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. 2019 年 8 月 2 日 第 5 回日
本筋学会学術大会 東京大学医等国際学術

研究センター(東京) 

47) 松村 剛. 筋強直性ジストロフィー診療ガ

イドラインシンポジウム なぜ筋強直性ジ

ストロフィーにも診療ガイドラインが必

要か？ 2019 年 10 月 12 日 筋ジストロ

フィー医療研究会 アピオあおもり(青森
市) 

48) 松村 剛. シンポジウム「これからの災害

対策」災害は身近な問題～大阪刀根山医

療センターの経験～ 2019 年 10 月 12 
日 筋ジストロフィー医療研究会 アピオ
あおもり(青森市) 

49) 尾方克久、石垣景子、松浦 徹、白石一

浩、池田(谷口)真理子、鈴木幹也、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 2019 年 10 月
12 日 筋ジストロフィー医療研究会 アピ
オあおもり(青森市) 

50) 尾方克久、鈴木幹也、松浦 徹、石垣景

子、白石一浩、池田真理子、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」の編集 2019 年 11 月 6 
日 日本神経治療学会学術大会 (横浜市) 

51) 松村 剛. 筋ジストロフィーシンポジウム

「令和時代の筋ジストロフィー医療～世

界のトップランナーを目指す国立病院の

役割」筋ジストロフィー医療における世

界の潮流. 2019 年 11 月 8 日 国立病院

総合医学会 名古屋国際会議場(名古屋市) 
52) 高田博仁、松村 剛、高橋正紀、久保田智

哉、松井未紗、岩橋博見. 筋強直性ジスト

ロフィーではインクレチン分泌は保たれ

ている 2019 年 11 月 8 日 国立病院総合

医学会 名古屋国際会議場(名古屋市) 
53) 松村 剛、小牧宏文. 希少疾病における診

療ガイドラインの意義～デュシェンヌ型

筋ジストロフィー診療ガイドラインによ

って何が変わったか～ 2019 年 11 月 15 
日 日本難病医療ネットワーク学会学術集

会 九州大学(福岡市) 
54) 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 
55) 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 
56) 髙田博仁、高橋正紀 P、松村 剛、松井
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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 
57) 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 
58) 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 
59) 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 
60) 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 
61) 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 
62) 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 
63) 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 
 
H．知的財産権の取得状況 
1．特許取得 
なし 
2，実用新案登録 

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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厚生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業「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

筋強直性ジストロフィー患者の 
ケアについてのアンケートのお願い

はじめに
　この説明文書は、患者さんに臨床研究「筋強直性ジストロフィー患者のケアについての
アンケート調査研究」へのご協力をお願いするものです。この説明文書をよく読み、よく 
理解していただいて、あなたが研究に協力しても良いかどうかを十分に考えて判断して 
ください。この研究は厚生労働省の難治性疾患等政策研究事業「筋ジストロフィーの標準 
的医療普及のための調査研究」班の活動の一環として、大阪大学医学部附属病院の 
臨床研究審査委員会の審査を受け、病院長の許可を受けて実施するものです。

目的・意義
　筋強直性ジストロフィー（以下“DM”と略します）患者さん（以下“あなた”と略します）が
現在受けておられるケアや支援についての内容をアンケート調査するものです。私達は
現在DMの医療者向けの診療ガイドラインを作成中ですが、そのための基礎資料として、
患者さんが実際に受けておられるケアや支援の実態を調査したいと考えております。また、
ガイドライン発刊後に同様の調査を再度行うことで、ガイドラインの有効性評価や改訂 
にも役立てたいと思っています。

1

1）参加をお願いする方について
　この研究（アンケート）は、全国のDM患者さんのうち、国立精神・神経医療研究センターと大阪大学 
で運営しているRemudy 患者登録に登録され、臨床研究のご案内を受け取ることに同意されている
方、および厚生労働省の難治性疾患等政策研究事業「筋ジストロフィーの標準的医療普及のための 
調査研究」班の班員所属施設に通院・入院されている方にお願いしております。
　様々な年齢・症状の方について調査したいと考えておりますので、未成年や認知機能に問題がある
場合でも、ご家族など代理できる方にご承諾いただき、ご協力をお願いしたいと考えております。

２）具体的には
　説明文書をお読みの上、ご協力いただける場合には、別紙の質問用紙に記入いただくか、4ページに 
記載しているインターネットのサイトからご回答ください。回答に要する時間は10-20 分程度です。
　まず、4ページで承諾の旨をチェック していただき、以降の質問にご回答ください。無記名のアン 
ケートですので、お名前は記入しないでください。
　用紙に記入した場合には、同封の料金受取人払いの封筒に入れ、国立病院機構刀根山病院にお送り 
ください。回収されたアンケートは大阪大学へ運ばれ、集計・解析が行われ、保管されます。

実施予定期間と目標症例数
　今回のアンケートの配布は2018年５月末まで１３００人の患者さんを目標に行い、解析や診療ガイド 
ライン作成後の再調査などの研究全体は２０２２年１２月末まで行われます。

予想される利益と不利益
　この研究の結果が、あなたに有益な情報をもたらす可能性は低いと考えられます。しかし、本研究
の成果は診療ガイドラインの作成などに役立ち、将来あなたと同じ病気に苦しむ方々の診断や治療など
がより効果的に行われるようになることが期待されます。

参加は任意です
　この研究への参加は、あなたの自由な意思で決めてください。たとえお断りになっても今後の治療に
おいて不利益を受けることはありません。なお、無記名のアンケートですので、郵送あるいはインター 
ネット入力の後はどなたの回答かわかりませんので、同意を撤回することができません。

研究に関する情報公開の方法
　この研究が審査された倫理審査委員会の会議の記録の概要は、厚生労働省倫理審査委員会報告
システムで公表しております。この研究の結果は、学会や医学雑誌などで発表される予定です。

研究の開示
　あなたが希望される場合は、この試験の独創性の確保に支障がない範囲で研究計画書やその他の
資料をご覧になることができます。お気軽に次ページの問い合わせ先までご連絡ください。

個人情報などの取扱い
　無記名アンケートですので、インターネット回答も含め、個人情報は収集しません。どなたのご回答か 
研究者には全く分かりません。

方法
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情報の保管及び廃棄の方法
　この研究で収集したあなたの情報は、本研究の結果が医学雑誌などに発表されてから10年間、
適切に保管された後に復元できないような形で廃棄します。

研究の資金源および研究に係る利益相反
　この研究は、厚生労働省難治性疾患等政策研究事業の研究費で実施します。担当医師が個人的
に利益を受けることはなく、この研究の実施や報告にあたり、個人や組織の利益のために公正な判断 
を曲げるようなことは一切ありません。

費用について
　アンケートの返送は郵便料金受取人払いですので、特に経済的なご負担はありません。なお、インター
ネット入力をされる場合に、通信費が必要な場合にはあなたの負担となります。

【研究代表者】
（研究全体を統括する研究者）
大阪大学医学部附属病院
神経内科・脳卒中科　高橋正紀

【研究事務局】
（事務的な業務を行う施設）
国立病院機構 刀根山病院　神経内科

【共同研究施設】
国立病院機構 刀根山病院　神経内科
国立病院機構 青森病院　神経内科

研究組織

問い合わせ先・相談窓口

【アンケート配布予定施設】
大阪大学医学部附属病院
神経内科・脳卒中科　高橋正紀
国立病院機構 刀根山病院
神経内科　松村　剛
国立病院機構 青森病院
神経内科　高田博仁
国立病院機構 鈴鹿病院
神経内科　久留　聡
国立精神・神経医療研究センター病院
小児神経科　小牧宏文
国立病院機構 東埼玉病院
神経内科　尾方克久
東北大学病院
神経内科　青木正志
川崎医科大学
神経内科　砂田芳秀
自治医科大学
内科学講座神経内科学　松浦　徹
東京女子医科大学
小児科　石垣景子
国立病院機構 熊本再春荘病院
神経内科　石﨑雅俊
国立病院機構 まつもと医療センター中信松本病院
神経内科　中村昭則

大阪大学医学部附属病院
〒565-0871大阪府吹田市山田丘2-15
TEL：06－6879-2587　　FAX：06－6879-2587
研究責任者：神経内科・脳卒中科　教授　高橋正紀
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アンケートはこの様式に記載して返送いただくほかに、以下の
インターネットのサイトにアクセスして入力していただくこともできます。
http://bit.ly/DManke-to

アンケートの内容
大きく分けて以下の4つのグループからなっています。

A.  あなた（患者さん）について
B.  あなた（患者さん）の健康状態について
C.  あなた（患者さん）がかかっている病院について
D.  あなた（患者さん）が受けている治療について
　　
回答方法
もっとも当てはまると思うものに をつける質問がほとんどです。
「該当するもの全てを選択ください」と記載されている項目は、当てはまるもの全てに
チェック をつけてください。
　　
間違ってチェックをつけた場合は二重線で消すか、正しい方を丸で囲んでください。

　　
（　）年（　）月、その他（　　）など（ ）の中には直接回答内容を記入ください。

研究の主旨を理解し、このアンケートを行うこと、その結果を解析し研究に用いることに 
同意いただける方はチェック をして、以下の質問にお答えください。

※上記の枠内にチェックを入れられなかった場合には、同意されたとみなされないため、
回答していただいても有効とみなされません。

ご協力いただける場合には、チェックをよろしくお願いいたします。

□本研究の主旨を理解しアンケートに同意します

なし
あり

なし
あり

筋強直性ジストロフィー患者の 
ケアについてのアンケート

4
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A. あなた（患者さん）について
1. このアンケートに答えておられるのはどなたですか？

（回答者の原則は患者さんご本人ですが、患者さんが年少などの理由でご本人が回答できない場合は 
代理の方が、回答に支援が必要な場合は患者さんと支援者で協力してお答えください）
□患者さん本人
□代理の方
□患者さんと支援者で協力して記入

2. あなたの年齢・性別を教えてください。
（　　　　）歳
□男性
□女性

3. あなたの直近の身長・体重を教えてください。
身長（　　　　）ｃｍ、体重（　　　　）kg

4. あなたのお住まいの都道府県を教えてください。
（　　　　　） 都・道・府・県

5. あなたはどのように暮らしていますか？
□一人暮らし（同居者なし）　　
□同居者あり：あなた以外の同居者数（　　　　）人、うちDM患者（　　　）人
 パートナー（配偶者） □なし
  □あり
 　　　　　　子供 □なし
  □あり：人数（　　　）人、うちDM患者（　　　）人
生活場所： □自宅
 □施設（病院以外）
 □病院（長期入院）　
 □その他（ 　      　　　）

 ご自宅で暮らしておられる患者さんにお尋ねします。在宅サービスは利用しておられますか？
 □いいえ （利用していない）
 □はい：利用しているサービスを全て選択ください。
  □往診医
  □訪問看護
  □通所リハビリ
  □訪問リハビリ
  □ヘルパー
  □ガイドヘルパー
  □デイサービス
  □訪問入浴
  □ショートステイ

5

6. あなたが受けておられるものを教えてください。
身体障害手帳： □1級　□2級　□3級以下
自立支援：  □区分1　□区分2　□区分3　□区分4　□区分5　□区分6
介護保険：  □要支援1･2
  □要介護1　□要介護2　□要介護3　□要介護4　□要介護5
□障害年金
□特別障害手当
□指定難病（筋ジストロフィー）

7. 患者登録（Remudy）はされていますか？
□登録していない　□登録している

8. あなたの最終学歴を教えてください。（就学中の方は現在の状況を教えてください）
□大学・大学院
□短期大学
□専門学校
高等学校（□普通校　　□支援学校）
中学校　（□普通校　　□支援学校）　
小学校　（□普通学級　□支援学級　□特別支援学校）
□保育園･幼稚園　　

9. あなたの就労状態について教えてください。
□就学中・就労支援教育中
□作業所
□就労中
  勤務形態： □在宅就労
   □職場通勤　
  通勤手段： □公共交通機関
   □自家用車
   □送迎
   □自転車・徒歩
  通勤時間：およそ（　　　）分
□主婦・家事手伝い
□過去に就労：最終退職時年齢（　　）歳
□就労したことはない（就学中・就労支援教育中の方は除く）

10. 上の質問で「過去に就労」、「就労したことはない」と答えられた患者さんに
 質問します。退職・未就労の理由は何ですか？（該当するもの全てを選択ください）
□定年
□結婚
□その他病気以外の自己都合
□DMによる障害　
□DM以外の合併症・併発症による問題
□その他（　　　　　　　　　　　　　　　）
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なし
あるが

日常生活に
影響なし

症状が強く日常生活
に支障がある、

何らかの処置・治療
を受けている

手指の障害（フタの開けにくさなど） □ □ □
筋強直現象（手を強く握った後の開きにくさなど） □ □ □
嚥下障害
（食べ物・飲み物が飲み込みにくい、ひっかかる、詰まるなど） □ □ □
便秘 □ □ □
眼の見えにくさ □ □ □
耳の聞こえにくさ □ □ □
疲れやすさ □ □ □
日中の眠たさ □ □ □

B. あなた（患者さん）の健康状態について
11. あなたが最初にDMの症状に気づいたのは何歳の時ですか？

□生後4週以内　□生後4週から1歳未満　□1歳以後：（　　　）歳

12.  あなたがDMまたはDMに関連した症状（合併症）で 
最初に医療機関を受診したのは何歳の時ですか？
（　　　）歳　□不明　

13.  最初に医療機関を受診した時の症状・疾患は何ですか？
（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）

　　 最初に受診した診療科は何ですか？
□神経内科・小児神経科 □総合内科・一般内科 □小児科 □循環器科 
□内分泌科・糖尿病 □消化器内科 □呼吸器内科 □外科 
□眼科 □耳鼻咽喉科 □産婦人科 □歯科
□その他（　　　　　　　　　　　　　　　　　）

14.  あなたの現在の歩行能力を教えてください。
□支えなしで歩行可能（手すりや杖も不要）
□装具を利用してなら歩ける（歩行器、下肢装具、手すりや杖の使用も含む）
□歩行不能：歩行不能になった年齢（　　　）歳　
□不明
□歩行を獲得していない

15.  次に挙げる症状がありますか？ 
ある場合は日常生活への影響や処置・治療の有無を教えてください。
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16. 筋強直現象（こわばり）に対して投薬を受けていますか？
□いいえ
□分からない
□はい：薬の名前が分かれば記入ください（　　　　　　　　　　　　　　　）

17.  嚥下障害があるとお答えになった患者さんに伺います。 
嚥下障害に気づいた年齢を教えてください。
（　　　）歳

18. 胃瘻や経管栄養などについて勧められたことはありますか？
□なし
□あり：それはどのような内容ですか？
 □胃瘻　□経管栄養　□その他（　　　）

  治療を受けましたか？
 □はい： 胃瘻造設年齢（　　　）歳　経管栄養開始年齢（　　）歳
 □いいえ：その理由は何ですか？
   □必要を感じない □もっと症状が進行したら治療を受ける
   □あくまで口から食べたい □侵襲的な処置を受けたくない
   □生活が制限される □介護者がいない
   □全身状態（呼吸など）が不良なため　
   □延命処置は受けたくない（胃瘻・経管栄養は延命処置だから） 
   □その他（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）

19. 白内障の手術を受けたことはありますか？
□なし　
□あり：手術を受けた年齢（　　　　）歳（両目とも手術を受けた場合は早い方の年齢を記入ください）

20. 疲れやすさ、日中の眠気に対して投薬を受けていますか？
□いいえ　
□はい：薬の名前が分かれば記入ください（　　　　　　　　　　　　　　　　　　）

21. 以下に挙げる装具などについて使用しているもの全てにチェックをお願いします。
□杖 □歩行器 □下肢装具
□手動車いす □電動車いす □屋外用電動乗り物
  手動・電動車いす、屋外用電動乗り物で、以下のものを併用している患者さんは 

チェックを入れてください。
 □リクライニング　□ティルト　□ヘッドレスト
□座位保持装置　□リフト　□スライドシート
□自助具：（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）
風呂器具： □バスチェア □マット □手すり
トイレ器具： □補高便座 □手すり
□電動ベッド □特殊マットレス

8



20 
 

  

 

C. あなた（患者さん）が受診している病院について
22.  あなたは神経筋疾患の専門の医療スタッフがいる病院（以下専門病院と略します）に
 通院していますか？ 
□通院している
□通院していない

23.  22で専門病院に「通院していない」と回答された患者さんにお尋ねします。
 専門病院を受診されていない理由は何ですか？
□専門医／専門病院が遠方であるため
□専門医は必要ないため
□専門医がいるということを知らなかった
□その他（　　　　　　　　　　　　　　　）

24.  自宅から通院先の専門病院までどのくらいかかりますか？
23で「専門医／専門病院が遠方であるため」と回答された方も、その専門病院までの時間を 
選択ください（通院手段に関係なく実際に通院に要す時間で選択ください）
□1時間未満　□1-3時間　□3時間以上

25.  現在定期的に受診している診療科（一つの病院での複数科の場合も含む）を選択ください。

診療科 少なくとも
半年おき

少なくとも
年1回

1年以上
あけて

受けて
いない

神経内科・小児神経科 □ □ □ □
内科 □ □ □ □
　循環器 □ □ □ □
　呼吸器 □ □ □ □
　内分泌代謝・糖尿病 □ □ □ □
　消化器 □ □ □ □
眼科 □ □ □ □
耳鼻科 □ □ □ □
歯科 □ □ □ □
整形外科 □ □ □ □
産婦人科 □ □ □ □
泌尿器科 □ □ □ □
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26. DMの診断のために遺伝子検査を受けられましたか？
□はい　　　検査を受けたのは何歳の時ですか：（　　　　）歳
□いいえ
□不明

27. DMと診断されるために受けた診察・検査について、該当するもの全てを選択ください。
□筋電図（手足の筋肉に針を刺して行う検査）
□筋生検（手足の筋肉の一部を採取して行う検査）
□身体所見（筋力評価や筋強直現象などの診察）
□家族歴（受診時点で血縁者の中にDM患者がいた）
□一般の血液検査（CK（CPK）高値）　
□その他（ 　　　　　　　　　　　　　　　　　）　
□分からない

28. これまでに病気に関してどのような情報提供・サポートを受けましたか？
十分な 

説明・支援が 
あった

説明・支援が 
あったが 

不十分だった
説明・支援が 
なかった

覚えて 
いない

病気の経過と今後の問題点について □ □ □ □

病気に関する情報 
（パンフレットやウェブサイトの紹介など） □ □ □ □

患者団体について □ □ □ □

遺伝カウンセリングについて □ □ □ □

子供を持つ時の問題について 
（不妊、先天性患者リスクなど） □ □ □ □

心理・社会的支援について 
（ 心理カウンセラー、ソーシャルワーカー、
　ケアマネジャー紹介など）

□ □ □ □

子育て・教育支援について 
（学校との連携など） □ □ □ □
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29. あなたが受けている検査とその頻度について該当するところをチェックください。

あなたが受けている検査 少なくとも
半年おき

少なくとも
年1回

1年以上
あけて

受けて
いない

筋力のチェック（リハビリなど） □ □ □ □

12誘導心電図 □ □ □ □

24時間心電図（ホルター心電図） □ □ □ □

心エコー □ □ □ □

呼吸機能検査（肺活量など） □ □ □ □

睡眠時無呼吸検査 □ □ □ □

血液検査 □ □ □ □

胸部レントゲン検査 
（単純X線、CTなど） □ □ □ □

腹部エコー検査 □ □ □ □

癌検診 □ □ □ □

聴力検査 □ □ □ □
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D. あなた（患者さん）が受けている治療について
30. 人工呼吸器などの使用を勧められたことがありますか？
□なし　　
□あり：どのようにしていますか？
 □治療を受けている
 □治療を受けたが止めた
 □治療は受けていない

31. 30で「治療を受けている」と答えられた患者さんに伺います。
 どのような治療を受けておられますか？（該当するもの全てをお答えください）

□睡眠中又は日中数時間程度の非侵襲的人工呼吸（マスクによる補助換気）
□終日の非侵襲的人工呼吸（マスクによる補助換気）
□睡眠中又は日中数時間程度の気管切開による人工呼吸　
□終日の気管切開による人工呼吸
□機械的咳介助（カフアシスト、ペガサスなど）　
□徒手的咳介助

32.  30で「治療を受けたが止めた」と答えられた患者さんに伺います。
 治療を止めた理由は何ですか？（該当するもの全てをお答えください）
□マスクの装着が不快
□空気が送られてくるのが不快
□おなかが張る　
□呼吸器を着けると眠られない
□自宅での装着・管理が困難　
□効果が実感できなかった　
□体調不良（肺炎など）で一時的に使用・体調改善により中止
□その他（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）

33.  30で「治療は受けていない」と答えられた患者さんに伺います。
 治療を受けない理由は何ですか？（該当するもの全てをお答えください）
□必要を感じない
□生活が制限される
□介護者がいない
□費用が高い　
□延命処置は受けたくない（呼吸器を着けることは延命処置だから）　
□その他（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）
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34. 不整脈の治療を勧められたことがありますか？
□なし
□あり：どのような治療でしたか？
 □内服薬　
 □アブレーション（カテーテルによる焼灼）　
 □ペースメーカー植込み　
 □植込み型除細動器
 □その他（　　　　　　　　）

35. 34で「あり」と答えられた患者さんに伺います。治療を受けましたか？　
□はい
□いいえ：その理由は何ですか？
 □必要を感じない　□侵襲的な処置を受けたくない　□麻酔を受けたくない　
 □カテーテルを受けたくない　□機器を使いたくない
 □全身状態（呼吸など）が不良なため　
 □その他（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）

36. 心機能障害（心不全）の治療を勧められたことがありますか？
□なし
□あり：どのような治療でしたか？
 □心筋保護剤（ACE阻害剤、アンギオテンシン受容体阻害剤、β遮断薬）
 □利尿剤
 □分からない
 □その他（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）

37. 糖尿病・高脂血症（高コレステロール・中性脂肪血症）の治療を
 勧められたことはありますか？

□なし
□あり：その内容は何ですか？（該当するもの全てを選択ください）
 □食事指導　
 □内服薬　
 □インスリン
 □その他（　　　　　　　　　　　　　）

38. 37で「あり」と答えられた患者さんに伺います。治療を受けましたか？
□はい：該当するもの全てを選択ください
 □食事指導　□内服薬　□インスリン
□いいえ：治療を受けなかった理由は何ですか？（一部の治療を受けられている方もお答えください）
 □必要を感じない
 □好きなものを好きなように食べたい
 □面倒くさい
 □介助者がいない
 □目や手が不自由でインスリンを正しく使用できない

13

39.  全身麻酔を伴う手術を受けたことはありますか？
□なし
□あり：（　　　）回　
手術の内容が分かれば教えてください（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）

40.  39で「あり」と答えられた患者さんに伺います。
 手術は問題なく行われましたか？

□はい
□いいえ：どのようなトラブルがありましたか？
 □麻酔からの覚醒不良
 □抜管困難・再挿管
 □横紋筋融解症・高熱　
 □不整脈
 □誤嚥性肺炎
 □その他感染症
 □創部治癒遅延　
 □その他（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）

41.  不妊治療を受けたことはありますか？（答えたくなければスキップしても構いません）
□なし
□あり

 不妊治療を受けた時点ではDMの診断は受けておられましたか？
□はい
□いいえ

42. 妊娠・出産について（成人女性患者さんのみお答えください）
□なし 
□あり（流死産も含む） 

43. 42で「あり」と答えられた患者さんに伺います。
 妊娠・分娩はどこで管理されましたか？

□NICU（新生児集中治療室）のある病院
□NICUのない病院
□診療所
□産院・自宅
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44. 42で「あり」と答えられた患者さんに伺います。
 妊娠・周産期異常はありましたか？

□なし
□あり：どのようなものでしたか？（該当するもの全てを選択ください）
  妊娠・周産期異常
   □羊水過多　□仮死･呼吸障害　□嚥下障害
   □筋緊張低下　□関節拘縮　□流死産　□不明
  分娩異常
   □帝王切開　□遷延分娩　□吸引分娩
   □その他　□不明

45. リハビリについて
 家でのリハビリ方法について教わったことがありますか？

□なし
□あり

 理学・作業療法士によるリハビリを受けていますか？
□なし
□あり：頻度　週（　　　）回程度

 言語聴覚士によるリハビリ（嚥下、発声、高次脳機能訓練など）を受けていますか？
□なし
□あり：頻度　週（　　　）回程度

46. 過去2年間で、下記の理由による予定外の入院はありましたか？
該当する理由による入院がなければ「0」を記載してください。
同じ理由の入院が複数回あった場合は全ての入院日数の合計を記載ください。
　
急性呼吸器疾患（肺炎・気管支炎など）で ・・・・・・（　　）日
心疾患（不整脈・心不全など）で ・・・・・・・・・・・・（　　）日
骨折、外傷などで ・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・（　　）日
胆石・胆嚢炎で ・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・（　　）日
尿路感染（膀胱炎など）で ・・・・・・・・・・・・・・・・（　　）日
下痢・腸炎などで ・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・（　　）日
イレウス・便秘で ・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・・（　　）日
その他〔　　　　　　　　　　　　　〕で ・・・（　　）日

47.  あなたの担当医（専門医）はあなたの困っていることを 
どのくらい理解してくれていると思いますか？
□とても理解している
□かなり理解している
□あまり理解していない
□全く理解していない
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48. あなたが受けている治療にどのくらい満足していますか？
□大変満足している
□かなり満足している
□あまり満足していない
□全く満足していない

49.  このアンケートの中で、あなたが受けている治療で 
見落とされているところがありましたか？ 
何かご意見や、あなたが受けているケアを振り返って 
感じることがあれば自由に記載ください。

発行：厚生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業「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
発行年月日：2018年 3月1日

以上でアンケートは終わりです。ご協力ありがとうございました。

記入欄
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ウェブサイトからのご回答もできます.
スマートフォンからも入力できます.

http://bit.ly/dmq2018

用紙にご記入いただいた方は同封の返送用封筒でお送りください.

本研究の主旨を理解し，このアンケートを行うこと，
その結果を解析し研究に用いることに同意いただける方は
チェック をして，以下の質問にお答えください．

　　
チェックを入れられなかった場合には，同意されたとみなされないため，

回答していただいても有効とみなされません．
ご協力いただける場合には，チェックをよろしくお願いいたします．

厚生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業「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

筋強直性ジストロフィー診療の
実態に関する調査

□本研究の主旨を理解しアンケートに協力・同意します

アクセス用QRコード

 質問  1   DM患者の診療に主治医として関わったことがありますか？
 1□  現在診療している （以下の質問にもご回答をお願いします）
 2□  過去に診療した （以下の質問は現在診療を行っていると仮定して，ぜひ可能な範囲でお答えください）
 3□  診療したことはない （6ページ  質問 17  へお進みください）

 質問  2   DM患者の診療において，利用頻度の高い情報源を選んでください．（複数回答可）
 1□  論文
 2□  教科書
 3□  専門家の意見，講演，総説
 4□  インターネット
 5□  その他 （自由記入）

 質問  3   DMの遺伝学的検査（遺伝子診断）が保険適用であることをご存じでしたか？
 1□  知っていた
 2□  知らなかった

 質問  4   DMの確定診断を目的とした遺伝学的検査を実施する際に
 行っている項目を選んでください．（複数回答可）
 遺伝学的検査を行っていない方は，選択肢5を選んでください．
 1□  自身で遺伝学的検査の有益性，問題点について検査前に説明している
 2□  臨床遺伝専門医または認定遺伝カウンセラーによる遺伝カウンセリングを行っている
 3□  本人もしくは代諾者の文書による同意取得を行っている
 4□  上記1，2，3のいずれも行っていない
 5□  自施設では遺伝学的検査を実施していない

 質問  5   DM患者の挙児希望・出生前診断についての遺伝相談に
 どのように対応されていますか？
 1□  自身で遺伝相談に対応している
 2□  臨床遺伝専門医または認定遺伝カウンセラーによるカウンセリングを行っている
 3□  他施設に対応を依頼している
 4□  相談された経験が無い

1

 質問  6   以下の検査について
 DM患者で実施されているおおよその頻度について教えてください．

検査項目 少なくとも
半年おき

少なくとも
年1回

1～3年の
間隔で

3年以上
あけて

定期的には
実施しない

筋力・運動機能評価 □ □ □ □ □
12誘導心電図 □ □ □ □ □
ホルター心電図 □ □ □ □ □
心エコー □ □ □ □ □
呼吸機能検査（肺活量等） □ □ □ □ □
睡眠時呼吸検査 □ □ □ □ □
嚥下造影・内視鏡検査 □ □ □ □ □
血液検査　CK □ □ □ □ □
　　　　　糖代謝（HbA1C等） □ □ □ □ □
　　　　　肝・胆道系機能 □ □ □ □ □
　　　　　脂質代謝 □ □ □ □ □
　　　　　心機能（BNP等） □ □ □ □ □
　　　　　腎機能（cystatin C等） □ □ □ □ □
　　　　　内分泌（甲状腺等） □ □ □ □ □
頭部画像検査（MRI，CT等） □ □ □ □ □
胸部画像検査（単純X線，CT等） □ □ □ □ □
腹部画像検査（CT，エコー等） □ □ □ □ □
消化管検査（UGI，内視鏡，検便等） □ □ □ □ □
眼科受診 □ □ □ □ □
聴力検査/耳鼻科受診 □ □ □ □ □
歯科受診 □ □ □ □ □

2

 質問  7   以下の症状・合併症について
 DM患者の診療においてどの程度重視していますか？

重要でない あまり
重要でない

何とも
言えない

やや重要
である

非常に
重要である

筋力低下・運動機能障害 □ □ □ □ □
筋緊張低下 □ □ □ □ □
筋強直現象 □ □ □ □ □
心臓伝導障害・不整脈 □ □ □ □ □
心不全 □ □ □ □ □
嚥下障害 □ □ □ □ □
呼吸筋力低下・Ⅱ型呼吸不全 □ □ □ □ □
睡眠時無呼吸・低酸素血症 □ □ □ □ □
耐糖能障害 □ □ □ □ □
脂質代謝異常 □ □ □ □ □
内分泌異常 □ □ □ □ □
腫瘍 □ □ □ □ □
認知機能障害 □ □ □ □ □
知的・言語発達遅延 □ □ □ □ □
発達障害（ADHD， ASD等） □ □ □ □ □
日中眠気 □ □ □ □ □
疲れやすさ・うつ □ □ □ □ □
眼科疾患（白内障等） □ □ □ □ □
耳鼻科疾患（難聴，副鼻腔炎等） □ □ □ □ □
歯科疾患（齲歯，歯周病等） □ □ □ □ □

3
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 質問  8   あなたがDM患者に行っているか，行うよう勧めている
 リハビリテーション項目を選んでください．（複数回答可）
 1□  筋力増強訓練 2□  短下肢装具の使用 3□  上肢装具・自助具の使用
 4□  構音訓練 5□  嚥下機能訓練 6□  高次脳機能訓練
 7□  咳嗽訓練等の呼吸リハビリテーション
 8□  リハビリテーションは行っていない，勧めていない
 9□  上記項目以外のリハビリテーション（自由記入）

 質問  9   DM患者の人工呼吸管理について
 あなたのお考えに最も近いものを選んでください．
 1□  検査上適応があれば非侵襲的陽圧換気療法（NPPV），気管切開共に積極的に考慮する
 2□  検査上適応があればNPPV導入を試み，NPPVが困難になれば気管切開も考慮する
 3□  検査上適応があればNPPV導入を試みるが，患者からの要望が無ければ気管切開は行わない
 4□  自覚症状（患者からの訴え）がある時のみ人工呼吸管理を考慮する
 5□  人工呼吸管理は勧めない，自覚症状が出れば酸素・緩和処置を勧める
 6□  呼吸不全に対する処置はしない

 質問 10   DM患者に対し非侵襲的陽圧換気療法（NPPV）の
 導入，管理を行ったことがありますか？
 1□  NPPVの導入，管理を行った経験がある 
 2□  NPPVを導入したことはないが，管理を行ったことがある
 3□  NPPVの導入，管理を行った経験はない （次ページ  質問 13  へお進みください）

 質問 11   DM患者のNPPV導入・管理は
 他の神経筋疾患患者と比べて困難と感じますか？
 1□  DM患者は他の神経筋疾患に比べてNPPV導入・管理が困難である 
 2□  DM患者と他の神経筋疾患でNPPV導入・管理の難しさに違いは無い
 3□  DM患者の方が他の神経筋疾患よりNPPV導入・管理が容易である

 質問 12   在宅DM患者へ排痰補助装置（カフアシスト等）の導入，
 管理を行ったことがありますか？
 1□  排痰補助装置の導入，管理を行った経験がある
 2□  排痰補助装置を導入したことはないが，管理を行ったことがある
 3□  排痰補助装置の導入，管理を行った経験はない
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 質問 13   DM患者の心伝導障害・不整脈に対する治療として
 あなたのお考えに最も近いものを選んでください．
 1□  12誘導心電図で伝導障害・不整脈が確認されたら循環器にコンサルトする
 2□  12誘導心電図でハイリスクな伝導障害・不整脈等が確認されたら循環器にコンサルトする
 3□  ホルター心電図で伝導障害・不整脈等が確認されたら循環器にコンサルトする
 4□  ホルター心電図でハイリスクな高度伝導障害・不整脈が確認されたら循環器にコンサルトする
 5□  自覚症状（患者の訴え）があった場合のみ循環器にコンサルトする
 6□  自分で抗不整脈剤を投与する
 7□  心伝導障害・不整脈に対する処置はしない

 質問 14   DM患者の胃瘻造設についてのあなたのお考えに最も近いものを選んでください．
 1□  診断がついたら早い時期に胃瘻造設を勧める 
 2□  何らかの検査異常を認めたら胃瘻造設・経管栄養を勧める
 3□  自他覚症状（ムセ・嚥下困難等）があれば胃瘻造設を勧める
 4□  経口摂取困難・栄養障害が顕在化したら胃瘻造設を勧める
 5□  胃瘻造設は勧めない．経口摂取が困難になれば経管栄養を勧める
 6□  胃瘻造設は勧めない．原則として経口摂取のみを続ける

 質問 15   DM患者の耐糖能障害治療を行われていますか？
 1□  耐糖能障害は治療しない・経験が無い(  質問 16  へお進みください)
 2□  治療している(下の質問にもお答えください)
　  DM患者の耐糖能障害治療で日常的に用いているものに〇（第一選択は◎），
 消極的に使用しているものに△，使用経験が無いものに×をつけてください．
 1（　 ）SU製剤 2（　 ）即効型インスリン分泌促進薬
 3（　 ）ビグアナイド剤 4（　 ）DPP4阻害薬
 5（　 ）チアゾリン系薬剤 6（　 ）αグルコシダーゼ阻害剤
 7（　 ）SGLT2阻害薬 8（　 ）インスリン製剤
 9（　 ）食事療法 10（　 ）運動療法

 質問 16   現在，主治医として診療しているDM症例数を，概数でよいのでお答えください．
 該当患者がいない場合は「0」をご記入ください．
 1  0～9歳：　（　　　　）名 2 うち先天性：（　　　　）名
 3  10～19歳：（　　　　）名 4 うち先天性：（　　　　）名
 5  20～39歳：（　　　　）名 6 うち先天性：（　　　　）名
 7  40～59歳：（　　　　）名 8 うち先天性：（　　　　）名
 9 60歳以上： （　　　　）名 10 うち先天性：（　　　　）名
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 質問 17   今DM患者が受診されたらご自身で診療すると思われますか？
 1□  診療する
 2□  専門家の併診，助言のもとであれば診療してもよい
 3□  診療するが，できればしたくない
 4□  他の医師に紹介する

 質問 18   あなたの医師としての経験年数を教えてください．
 1□  6～10年
 2□  11～15年
 3□  16～20年
 4□  21～25年
 5□  26～30年
 6□  31～35年
 7□  36～40年
 8□  41～45年
 9□  46年以上

 質問 19   あなたの勤務地を教えてください．
 （　　　　　　　　）都･道･府･県

 質問 20   あなたの主たる勤務先の経営形態に
 最も近いものを教えてください．
 1□  大学病院
 2□  国立病院機構
 3□  総合病院
 4□  医院･診療所･クリニック
 5□  上記以外の機関

 質問 21  あなたが所属する学会を教えてください．（複数回答可）
 1□  日本神経学会
 2□  日本小児神経学会

6

発行：厚生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業「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
発行年月日：2018年 3月20日

質問は以上です．ご協力ありがとうございました．

 質問 22  DMの診療に関して，ご意見があれば記入してください．（自由記入）
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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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厚生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業「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

デュシェンヌ型筋ジストロフィー（DMD）
診療に関するアンケート

問い合わせ先・相談窓口

ウェブサイトからも回答できます
スマートフォンをお使いになると便利です．

国立病院機構刀根山病院　臨床試験支援･治験管理室
〒560-8552　大阪府豊中市刀根山5-1-1
TEL: 06-6853-2001　FAX: 06-6853-3127
E-mail: chiken@toneyama.go.jp

https: //bit.ly/dmdq2018
アクセス用QRコード

はじめに
　この説明文書は，「デュシェンヌ型筋ジストロフィーの診療に関する実態調査」へのご協力を
お願いするものです．この説明文書をよくお読みいただき，本研究の主旨をご理解いただき調
査に協力いただきますようお願い申し上げます．この研究は厚生労働省の難治性疾患等政策研
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」班の活動の一環として，国立
病院機構刀根山病院の臨床研究審査委員会の審査を受け，病院長の許可を受けて実施するも
のです．

目的・意義
　本研究は，神経内科・小児神経科の専門医（以下 “あなた ”と略します）がデュシェンヌ型筋ジス 
トロフィー（以下 “DMD”と略します）について現在行っておられる診療内容をアンケート調査する 
ものです．デュシェンヌ型筋ジストロフィーについては，2014年に，日本神経学会，日本小児 
神経学会，国立精神・神経医療研究センターにおいて「デュシェンヌ型筋ジストロフィー診療 
ガイドライン2014」を発刊しました．ガイドライン発刊前に，今回とほぼ同じ内容の調査をさせて 
いただき，その結果は学会・論文 (臨床神経学 2015; 55: 637-645) 等で発表させていただきました．
今回，ガイドライン発刊から4年余りを経た段階で，再度同様の調査をさせていただき，ガイド
ライン刊行の有効性評価や改訂に向けた課題を明らかにしたいと思っています．

方法
1） アンケート対象者
　この調査（アンケート）は，日本神経学会と日本小児神経学会のご協力をいただき，全国の神経内科・
小児神経科専門医にお願いしております．

2） 回答方法
　質問用紙に直接記入していただくか，右記に記載のウェブサイトからご回答ください．回答に要する時間 
は 5-10 分程度です．
　最初に，調査に承諾の旨をチェックしていただき，以降の質問にご回答ください．無記名のアンケート
ですので，お名前などは記入しないでください．
　用紙に記入された場合には，同封の料金受取人払いの封筒に入れ，国立病院機構刀根山病院に 
お送りください．

3） 研究期間
　アンケートの回答期限は2019年 1月末日とします．
　回収されたアンケートは，国立病院機構刀根山病院にて集計・解析が行われ，保管されます．

「デュシェンヌ型筋ジストロフィーの診療に関する
実態調査」へのご協力のお願い

1

【予想される利益と不利益】
　本研究の成果は，「デュシェンヌ型筋ジストロフィー診療ガイドライン」改訂における基礎資料として活用さ
れます．貴重なお時間をいただき恐縮ですが，ご理解のほどよろしくお願いいたします．

【参加は任意です】
　この研究への参加は，任意であり，ご協力いただかない場合も何の不利益はありません．なお，無記名の 
アンケートですので，郵送あるいはウェブサイト入力の後は，いただいたデータを削除することができません．

【研究に関する情報公開の方法】
　この研究が審査された倫理審査委員会の会議の記録の概要は，厚生労働省倫理審査委員会報告システム
で公表しております．この研究の結果は，学会や医学雑誌等で発表される予定です．

【研究の開示】
　あなたが希望される場合は，この試験の独創性の確保に支障がない範囲で研究計画書やその他の資料を
ご覧になることができます．お気軽に表紙の問い合わせ先までご連絡ください．

【個人情報等の取扱い】
　無記名アンケートですので，ウェブサイト回答も含め，個人情報は収集しません．どなたのご回答か研究者
には全く分かりません．

【情報の保管及び廃棄の方法】
　この研究で収集した情報は，本研究の結果が医学雑誌等に発表されてから5 年間，適切に保管された後に 
復元できないような形で廃棄します．

【研究の資金源および研究に係る利益相反】
　この研究は，厚生労働省難治性疾患等政策研究事業の研究費で実施します．担当医師が個人的に利益を
受けることはなく，この研究の実施や報告にあたり，個人や組織の利益のために公正な判断を曲げるような
ことは一切ありません．

【費用について】
　アンケートの返送は郵便料金受取人払いですので，特に経済的なご負担はありません．なお，ウェブサイト 
入力をされる場合に，通信費が必要な場合にはあなたの負担となります．

ウェブサイトからの回答
こちらのURLからお願いします．

https: //bit.ly/dmdq2018

　
研究組織　　　　　　　　　　　
【研究代表者】 （研究全体を統括する研究者）
国立病院機構　刀根山病院　神経内科　松村　剛
　　
【研究責任者】
国立精神・神経医療研究センター　小児神経科　小牧宏文
　　
【研究事務局】 （事務的な業務を行う施設）
国立病院機構　刀根山病院　臨床研究部

アクセス用QRコード

2

ウェブサイトからも回答できます　　　　　　　　　 　　　　　　
　　

 本研究の主旨を理解し，このアンケートを行うこと，
 その結果を解析し研究に用いることに同意します．

  はい

回答方法　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　 　　　　
　　
 もっとも当てはまると思う項目に  をつける質問がほとんどです．
       
 「複数回答可」： 「当てはまるものすべて」に チェック．
 「単一選択」： 最も当てはまるもの「１つのみ」に チェック．
 （　　　　 ）の中には直接回答内容を記入ください．
       
 間違ってチェックをつけた場合は二重線で消すか，正しい方を丸で囲んでください．

同意書　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　
　　
   質問  0  の「はい」に   チェックをしてから   質問  1  以降の問いにお答えください．

デュシェンヌ型筋ジストロフィー（DMD）
診療に関するアンケート

※上記にチェックを入れられなかった場合には，同意されたとみなされないため， 
回答していただいても有効とみなされません．

ご協力いただける場合には，チェックをよろしくお願いいたします．

なし
あり

なし
あり

  質問  0

スマートフォンをお使いになると便利です．

https: //bit.ly/dmdq2018
アクセス用QRコード

この用紙に記入し，封筒で返送いただく場合は下記にチェックが必要です.

3
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  質問  1   DMD患者の診療に主治医として関わったことがありますか？（単一選択）
 1□  現在診療している (以下の質問にもご回答お願いします)
 2□  過去に診療した(以下の質問は現在診療を行っていると仮定して，ぜひ可能な範囲でお答えください)
 3□  診療したことはない  ( 裏表紙の  質問  16  へスキップ)

  質問  2   DMD患者の診療において，利用頻度の高い情報源を選んでください． 
（複数回答可）

 1□  論文
 2□  診療ガイドライン
 3□  教科書
 4□  専門家の意見，講演，総説
 5□  その他 (自由記入)

  質問  3   DMDの確定診断を目的とした遺伝子診断を実施する際に
 行っている項目を選んでください．（複数回答可）
 遺伝子診断を行っていない方は，選択肢5を選んでください．
 1□  自身で遺伝子診断の有益性，問題点について検査前に説明している
 2□  臨床遺伝専門医または認定遺伝カウンセラーによるカウンセリングを行っている
 3□  本人もしくは代諾者の文書による同意取得を行っている
 4□  上記1，2，3のいずれも行っていない
 5□  自施設では遺伝子診断を実施していない

  質問  4   DMDに対するステロイド治療が保険適用であることをご存じですか？
　　　　（単一選択）
 1□  知っている 2□  知らなかった

  質問  5   DMD患者へのステロイド治療を行いたいと思いますか？（単一選択）
 1□  自身で行いたい
 2□  専門家の指示や助言のもとであれば行ってもよい
 3□  行いたくない
 4□  対象となる(小児)患者の診療を行っていない
 5□  その他 (自由記入)

4

  質問  6   DMD患者に対し非侵襲的陽圧換気療法(NPPV)の
 導入，管理を行ったことがありますか？（単一選択）
 1□  NPPVの導入，管理を行った経験がある
 2□  NPPVを導入したことはないが，管理を行ったことがある
 3□  NPPVの導入，管理を行った経験はない

  質問  7   在宅DMD患者へ排痰補助装置(カフアシスト®など)の
 導入，管理を行ったことがありますか？（単一選択）
 1□  排痰補助装置の導入，管理を行った経験がある
 2□  排痰補助装置を導入したことはないが，管理を行ったことがある
 3□  排痰補助装置の導入，管理を行った経験はない

  質問  8   人工呼吸器を使用しているDMD患者に対し，
 災害に備えた準備を指導していますか？（単一選択）
 1□  指導している
 2□  指導していない
 3□  準備を必要とする患者の診療を行っていない

  質問  9   DMD患者の側弯症に対し，全脊柱X線撮影などの
 定期評価を行っていますか？（単一選択）
 1□  定期的に行っている
 2□  不定期に行っている
 3□  行っていない

 質問 10   DMD患者の側弯症に対する外科手術を知っていますか？（単一選択）
 1□  知っている
 2□  知らなかった

5

 質問 11   DMDキャリアの診療において，どの検査を定期的に行っていますか？（複数回答可）
 1□  血液検査 2□  心機能検査 3□  呼吸機能検査 4□  特に行っていない
 5□  検査が必要なジストロフィン変異保有者（保因者）の診療は行っていない
 6□  その他(自由記入)

 質問 12   DMD患者の心筋症治療として，処方頻度の高い 薬剤を選んでください．　　　　
（複数回答可）

 1□  ACE阻害薬
 2□  β遮断薬
 3□  利尿剤
 4□  ジゴキシン
 5□  その他の心不全治療薬

 質問 13   DMD患者の胃瘻造設についてのあなたのお考えに最も近いものを選んでください．
（単一選択）

 1□  栄養障害が現れたら早い時期に胃瘻造設を勧める
 2□  栄養障害が高度になったら胃瘻造設を勧める
 3□  胃瘻造設は勧めていない．経鼻経管栄養を考慮している
 4□  胃瘻造設は勧めていない．原則として経口摂取のみを続けている

 質問 14   あなたがDMD患者に導入するリハビリテーションとして，行っているか，
 行うよう勧めているものを選んでください．(複数回答可)
 1□  関節可動域訓練
 2□  短下肢装具の使用
 3□  筋力増強訓練
 4□  起立訓練
 5□  咳介助などの呼吸リハビリテーション
 6□  リハビリテーションは行っていない，勧めていない

 質問 15   現在主治医として診療しているDMD症例数を，概数でよいのでお答えください．
 1  0～9歳： （　　　　）名
 2  10～19歳： （　　　　）名
 3  20歳以上： （　　　　）名

6

 質問 16   DMD患者が受診されたらご自身で診療すると思われますか？（単一選択）
 1□  診療する 2□  専門家の併診，助言のもとであれば診療してもよい
 3□  診療するが，できればしたくない 4□  他の医師に紹介する

 質問 17   あなたの医師としての経験年数を教えてください．（単一選択）
 1□  6～10年 2□  11～15年 3□  16～20年
 4□  21～25年 5□  26～30年 6□  31～35年
 7□  36～40年 8□  41～45年 9□  46年以上

 質問 18   あなたの勤務地を教えてください．
 （　　　　　　　　）都･道･府･県

 質問 19   あなたの勤務先の経営形態に最も近いものを教えてください．（単一選択）
 1□  大学病院 2□  国立病院機構 3□  総合病院 4□  医院･診療所･クリニック
 5□  上記以外の病院

 質問 20  あなたが所属する学会を教えてください．（複数回答可）
 1□  日本神経学会 2□  日本小児神経学会

 質問 21  DMDの診療に関して，ご意見があれば記入してください．（自由記入）

 質問 22  診療ガイドラインの改訂に関して，新たに取り上げるべき項目など
 ご意見があれば記入してください．(自由記入)

発行：厚生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策研究事業「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
発行年月日：2018年 11月 1日

質問は以上です．ご協力ありがとうございました．
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ᅗ 3-1 ➽ᙉ┤ᛶ2࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ ᆺ㸦DM2㸧ࢆ࠺ᝈ⪅ࡢ 
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ᗎ❶� �ࡓ࠸ࡢࡁᡭᘬࡢࡇ
�

�㔜せᛶࡢᆺデ᩿࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽�����
� ࡣ㸦muscular dystrophy, MD㸧࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ Erb ࡾࡼ 1891 ᖺᥦၐࡓࢀࡉᝈ

ᴫᛕ࡛ 1)㸪ࡢ⥔⥺➽ࠕቯṚ࣭ኚᛶࢆࡿࡓኚࡋ㸪⮫ᗋⓗࡣ㐍⾜ᛶࡢ➽ຊపୗࡿࡌ⏕ࡀ㸪

㑇ఏᛶᝈࠖᐃ⩏ࠋࡿࢀࡉ 
� ᮏ㑥ࡢᣦᐃ㞴ࠕࡿࡅ࠾ᴫせ࣭デ᩿ᇶ‽➼ࠖ2)ࡸ㸪⡿ᅜ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡿࡅ࠾ᑐ⟇

ᇶ ᮏ ἲ 㸦 Muscular Dystrophy Community Assistance, Research and Education 
Amendments of 2001㸪MD-CARE Act㸧3)࡚࠸࠾㸪➽ࡣ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪᴫࡡ⾲ 0-1 ࡢ 8
ᆺูࠋࡿࢀࡉ 
� 㸪1987ࡀࡓࡁ࡚ࢀࡉ❧☜ᇶࢆᗋീ⮫ࡓࡵྵࢆ㸪㑇ఏᙧᘧࡣᆺࡢࡽࢀࡇ ᖺ࢙ࢩࣗࢹ

⓶ࢆࡇࡓࢀࡉᐃྠࡀ㑇ఏᏊࣥࣇࣟࢺࢫࢪ࡚ࡋཎᅉ㑇ఏᏊࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᆺࢾࣥ

ษࡾ㸪ከᩘ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡢཎᅉ㑇ఏᏊࡀሗ࿌ࢀࡉ㸪ࢆࢀࡑᇶᆺศ㢮ࡀ⣽ศࡉ

 ࠋࡓࡁ࡚ࢀ
� ⮫ᗋ◊✲ࡸᝈ⪅Ⓩ㘓ᴗ㸦ࣞࣜࢺࢫࢪ㸧ࡢⓎᒎక࠸㸪➽ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪᆺࡢࡈ

⮫ᗋീࡢ≉ᚩࡀ᫂ࡓࡲࠋࡿ࠸࡚ࢀࡉࡽ㸪ཎᅉࡿ࡞㑇ఏᏊࡸ⺮ⓑࡓࡋ┠╔᪂つ⒪

➽ࠕ㸪ࡣ࡚࠸࠾デ᩿ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽㸪ࡽᬒ⫼࡞࠺ࡼࡢࡇࠋࡿ࠶ࡘࡘࡋ㐍ᒎࡀ㛤Ⓨࡢ

ᗋⓗ㸪⌮Ꮫ⮫ࢆࡿࡍヱᙜᆺࡢ㸪ࡎࡽࡲ␃デ᩿࠺࠸ࠖࡿ࠶࡛࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ

ⓗ㸪㑇ఏᏛⓗ㏣ồࠕࡿࡍᆺデ᩿ࠖࡀ㸪ᝈ⪅ࡢデ⒪┤᥋᭷┈࡛ࡶࡿ࠶㸪⒪㛤

Ⓨࡢ㐍ᒎ➼ࢆ㏻ࡌ་⒪ୖྥࡢ㈨ࠋࡓࡗ࡞࠺ࡼࡿࡍ 
� ➽㧊ᛶ⬨ࡸ࣮ࢳࣃ࣑࢜ඛኳᛶࡿ࠶㸪㢮⦕ᝈ࡛ࡣ࡛ࡲࡿࢀࡽᚓࡀぢ▱࡞⦔⢭࡞࠺ࡼࡢࡇ

ⴎ⦰➼ࠕࡶ㐍⾜ᛶ➽ⴎ⦰ࠖᑐࡿࡍ་⒪࣭⚟♴ୖࡢᨭไᗘࡀ㸪1964 ᖺ௨᮶ᮏ

㑥࡛ᩚഛࠋࡓࡁ࡚ࢀࡉ㢮ఝࡢ⏝ㄒࡀ㸪␗ࡿ࡞ሙ㠃ࡓࡗ࡞␗࡚࠸࠾ᴫᛕ࡛⏝ࡇࡿࢀࡽ࠸

 ࠋࡿࡍせࢆ㸪ὀព࡛ࡢࡿ࠶ࡀ
 
�����ඛኳᛶ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ⫥ᖏᆺ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ�
� ඛኳᛶ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸦congenital muscular dystrophy, CMD㸧⫥ᖏᆺ➽ࣟࢺࢫࢪ

௦ࡓࡗ࠶ᮍゎ࡛᫂ࡀ㸪ศᏊែࡣ㸦limb-girdle muscular dystrophy㸪LGMD㸧࣮ࣇ

ࢆᆺࡢከᩘࡀࢀࡒࢀࡑࡣᅾ⌧ࡓࡲ㸪ࡾ࠶ࡀࡇࡿࢀࡽ࠸⏝࠺ࡼࡢᬻᐃデ᩿ࡀㄒࡢࡑࡽ

ໟྵ࡛ࡇࡑࠋࡓࡗ࡞࠺ࡼࡿࡍ㸪CMD ࢪ➽ࡿࡍⓎ᪂⏕ඣ㹼ஙᗂඣᮇࡣᆺデ᩿ᡭ㡰ࡢ

ࡓࡲ㸪ࡕ❧ᙺデ᩿ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫ LGMD ࢪ➽ࡿࡍⓎ㟷ᖺ㹼ᡂேᮇࡣᆺデ᩿ᡭ㡰ࡢ

ࡿ࠶ࡀᖜ㔜ᗘࡸ㸪Ⓨᖺ㱋ࡶᆺࡢࢀࡎ࠸ࠋࡿࢀࢃᛮࡘ❧ᙺデ᩿ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫ

ࡣ࡛⪅ᝈࡢ㸪ᗂᑠඣᮇࡽࡇ CMD  LGMD ᪉ࢆ⪃៖ࡀࡇࡿࡍᮃࠋ࠸ࡋࡲ 
�

�����➽ᙉ┤ೃ⩌�
� ➽ᙉ┤㸦࣮ࢽࢺ࣑࢜㸧ࡣ㸪ᡂே➽࡛࣮ࣇࣟࢺࢫࢪᝈ⪅ࡶ᭱ࡀከ࠸➽ᙉ┤ᛶࣇࣟࢺࢫࢪ

ࡢᮏ㑥ࠋࡿ࠶ᡤぢ࡛ࡢ㟁ᅗୖ➽ࡧࡼ࠾ᗋୖ⮫࡞ᚩⓗ≉㸦myotonic dystrophy, DM㸧࣮

2 
 

DM ࡣࢇࡢ DMPK 㑇ఏᏊ 3’ഃ㠀⩻ヂ㡿ᇦࡢ CTG 㓄ิࡀ␗ᖖఙ㛗ࡓࡋ DM1 ࡛

࡛࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡘ❧┠ࡀ┤㸪➽ᙉࡋࡋࠋࡿ࠶ DMPK 㑇ఏᏊࡢኚ␗ࢆㄆࡓࡗ࡞ࡵሙ

 ࠋࡿࢀࢃᛮࡘ❧ᙺゎỴࡢࡑ㸪ࡣࡁᡭᘬࡢࡇࠋࡿࡍⱞ៖デ᩿ࡣྜ
�

�࠸ࡽࡡࡢࡁᡭᘬࡢࡇ�����
� ௨ୖࢆ⫼ᬒ࡚ࡋ㸪ᣦᐃ㞴 ➽ࡣ࡛⌜✲◊࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸪➽ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪデ⒪ྥ

㸪CMD㸪LGMD㸪DMࡵࡓࡿᅗࢆୖ  ࠋࡓࡋࡇࡿࡍసᡂࢆࡁᡭᘬࡿࡍᥦၐࢆデ᩿ᡭ㡰ࡢ
� ᆺデ᩿ࡣデ⒪ࠋ࠸࡞ࡣ࡛࣮ࣝࢦࡢែゎ᫂ࡢ㐍Ṍࡸ㑇ఏᏊゎᯒᢏ⾡ࡢⓎ㐩㸪ᆺẖࡢ

⮫ᗋⓗ▱ぢࡢ✚ࡾࡼ㸪ⓗ☜࡞ᆺデ᩿ࡣᝈ⪅ࡢ⒪ᡓ␎⟇ᐃࡢ☜ᅛࡿࡓᇶ┙ࡓࡗ࡞

㛤Ⓨࡢ⒪࡞ࡓ᪂ࡸ㸪⮫ᗋⓗ▱ぢࡤࢀࡵ㐍ࢆ⒪ࡢ⪅ᝈࡃᇶ࡙ᆺデ᩿࡞☜㸪ⓗ㏫ࠋ(4

 ࠋࡿࡍᛕ♳ࢆࡇࡘ❧ᙺୖྥࡢ་⒪࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽㸪ࡀࡁᡭᘬࡢࡇࠋࡘ❧ᙺ
 
ᩥ⊩�

1)� Erb W. Dystrophia muscularis progressive. Klinische und pathologischanatomische 
Studien. Deut Zeits Nervenheilk 1891;1:173-261. 

2)� 㞴ሗ࣮ࢱࣥࢭ㸬➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸬http://www.nanbyou.or.jp/entry/4523㸦2018
ᖺ 12 ᭶ 1 ᪥㜀ぴ㸧㸬 

3)� Public Law 107-84. https://www.congress.gov/107/plaws/publ84/PLAW-107publ84.pdf
㸦2017 ᖺ 11 ᭶ 15 ᪥㜀ぴ㸧㸬 

4)� ᑠ㔝ᑎ ⌮㸬㑇ఏᏊ᳨ᰝࡢฟࡋ᪉㸪ㄞࡳ᪉㸬᪥ᮏ⚄⤒Ꮫ➨ 7 ᅇᑓ㛛་⫱ᡂᩍ⫱ࢼ࣑ࢭ

 .㸪2016ࢺࢫ࢟ࢸ࣮
�
� �
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�࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᆺࢾ࢙ࣥࢩࣗࢹ

�࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᆺ࣮࢝ࢵ࣋

⫥ᖏᆺ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ�

ඛኳᛶ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ�

➽ᙉ┤ᛶ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ�

㢦㠃⫪⏥ୖ⭎ᆺ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ�

�࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᆺࢫࣇࣞࢻ࣭࣮࣓࢚ࣜ

║ဗ㢌ᆺ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ�

 
⾲ ᆺ࡞ࡶ࠾ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ 0-1 2,3)㸬ࢾ࢙ࣥࢩࣗࢹᆺ࣮࢝ࢵ࣋ᆺ࡚ࡏࢃ࠶ࢆ㸪ࣟࢺࢫࢪ

ࡢᆺࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡣ࡛(㸬MD-CARE Act3ࡿࢀࡤࣥࣇ 1 㐲ᆺ࡚ࡋࡘ

ࡇࡿࢀࡲྵ࣮ࢳࣃ࣑࢜㐲ᆺ࡚࠸࠾ᣦᐃ㞴ࡢᮏ㑥ࡣ㒊୍ࡢࡑ㸪ࡀࡿ࠸࡚ࡆᣲࢆ

 㸬ࡿ࠶ࡀ

 
� �
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➨ �❶� ඛኳᛶ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸦ஙඣ㹼ᑠඣ➽ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪᆺデ᩿ࢆᛕ㢌㸧�
�

�ࡵࡌࡣ�����
� ඛኳᛶ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸦Congenital muscular dystrophy㸪CMD㸧ࡣ㸪ᆺⓗࡣங

ඣᮇ᪩ᮇࡽㄆࡿࡵ➽⥭ᙇపୗ㸦ࢺࣥࣇ࣮ࣥࣆࢵࣟࣇ㸧㸪㐠ືⓎ㐩㐜㸪㐍⾜ᛶ➽ຊప

ୗࢆ≉ᚩࡿࡍ㑇ఏᛶ➽ᝈ࡛ࠋࡿ࠶ᆺࡸ㔜ᗘࡣ࡚ࡗࡼ㸪ஙඣᮇ࡛ࡃ࡞ࡣ㸪ᗂඣᮇ

࢞ࡢḢ⡿ࠋࡿ࠶ࡶࡢࡶࡿ⮳デ᩿ࡽ➼㸪㐠ືⓎ㐩㐜㸪➽ຊపୗ࡚ࡅᑠඣᮇࡽ

᫂⌮ⓗ࣮ࢳࣃ࣑࢜ඛኳᛶࠋ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽࡞⛥ࡿࡍⓎฟ⏕ࠕ㸪ࡣ࡛ࣥࣛࢻ

ⓗ⯡୍ࡣⓎᖺ㱋ࠋࡿࢀࡉ༊ู☜ 2 ṓᮍ‶㸪㏻ᖖ1 ࡣ ṓᮍ‶ࠖࡸࡢࡶࡿࡍ㸪ࠕ᪩ᮇⓎ

ࡢ➽ᝈ࡛㸪➽⌮࣮ࣇࣟࢺࢫࢪࡀኚࡋ♧ࢆ㸪ࡢ⚄⤒➽ᝈࡢ⤌⧊Ꮫⓗ≉ᚩࢆక

ࡀࡿ࠸࡚ࢀࡉࠖ࠸࡞ࢃ 1)2)㸪ᐇ㝿ࡣ⌮ୖ㸪࣮ࣇࣟࢺࢫࢪኚࡤࢀ࠶ࡶࡢࡶ࠸࡞ࡀ㸪

RYR1 ࡸ SEPN1 㑇ఏᏊ࠺ࡼࡢ㸪CMD ࢆ࣒ࣛࢺࢡ࣌ࢫᗋ⮫ࡄࡓࡲࢆ࣮ࢳࣃ࣑࢜ඛኳᛶ

㸪CMD࡚ࡗࡼ⬟ᶵࡢ≀⏘㑇ఏᏊࡢࡑ㸪ཎᅉ㑇ఏᏊ࠺ࡼࡍグୗグࠋࡿ࠶ࡶࡢࡶࡍ♧
ࣥࢤ࣮ࣛࢥࡣḢ⡿࡛ࠋࡿ࡞␗ࡃࡁࡀⓎ㢖ᗘࡢࡑࡣ࡛ᮏ㑥㸪Ḣ⡿ࡀࡿࢀࡉศ㢮ࡣ VI
㛵㐃࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸦ࣄࢵࣜࣝ࢘ᆺ CMD㸪࣮ࢳࣃ࣑࣒࢜ࣞࢫ࣋㸧㸪࣓ࣟࣥࢩḞᦆᆺ CMD㸪

ǂ-ࡢ࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ㡰ከࡀ࠸㸪ᮏ㑥࡛ࡣ ǂ-࠶࡛ࡘ୍ࡢ࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ

㸦Fukuyama congenital muscular dystrophy㸪FCMD㸧࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᒣᆺඛኳᛶ⚟ࡿ

ᆺࣄࢵ࡚ࣜࣝ࢘࠸⥆㸪ࡃ㧗ᅽಽⓗࡀ㢖ᗘࡢ CMD 㸪࣓ࡾ࠶࡛ Ḟᦆᆺࣥࢩࣟ CMD 㠀ᖖࡣ

 ࠋࡿ࠶࡛⛥
� ࡿ࠶࡛㇟ᑐࡢ㸪ᑠඣ៏ᛶ≉ᐃࡾࡓ࠶సᡂࡢࡁᡭᘬࡢࡇ FCMD㸪࣓ࣟࣥࢩḞᦆᆺ

CMD㸪ࣄࢵࣜࣝ࢘ᆺ CMD ࡞せࡢ 3 ࡢࡘ CMD3)↔Ⅼ࡚࠶ࢆ㸪ែ㸪デ᩿㛵࡚ࡋヲ⣽

ࠋ࣓ࡓࡋグ Ḟᦆᆺࣥࢩࣟ CMD ᆺࣄࢵࣜࣝ࢘ࡸ CMD ≉㸪ࡎࡽ࠾࡚ࡋᾐ㏱⯡୍ࡔࡲࡣ

ᆺࣄࢵࣜࣝ࢘ CMD ࢆࡇ࠺⾜ࢆ㸪ᝈၨⓎࡵࡓࡿࢀࡉ ᥎ࡿࡍᏑᅾࡃከࡀᮍデ᩿ࡣ

ᅗࡓࡲࠋࡓࡋ㸪FCMD ࡚ࢀࡉ⏝ಖ㝤㐺ࡶ㸪㑇ఏᏛⓗ᳨ᰝࡾ࠶ᆺ࡛࠸㧗ࡀᮏ㑥࡛㢖ᗘࡣ

ᬑཬࢆデ᩿ᡭ㡰࡞㐺ษࡢࡑ㸪ࡾ࠶ࡎࡽ࡞ᑡࡶࡿ࠸࡚ࢀࢃ⾜ࡀ᳨⏕➽ࡔࡲ࠸㸪ࡀࡿ࠸

 ࠋࡓࡋᶆ┠ࡶࡇࡿࡏࡉ
� 㸪CMDࡣ࡛ࡁᡭᘬࡢࡇ 㸪ࡽ㸪➽⥭ᙇపୗ㸪㐠ືⓎ㐩㐜ࡿ࠶ᚩ࡛࠸ከࡶ࡚᭱࠸࠾

ྛ CMD 㸦ᅗࡿ࠸࡚ࡋ♧࡚ࡋࢺ࣮ࣕࢳ࣮ࣟࣇࢆデ᩿ᡭ㡰ࡢ 1-1㸧ࢺ࣮ࣕࢳ࣮ࣟࣇࡢࡇࠋ

㸪i) CMDࡵࡓࡿࡅ㑊ࢆ᳨⏕➽࡞㸪ձせࡣ ➽㧊ᛶ⬨ࡸ୰ᯡᛶ➽⥭ᙇపୗ࠸ࡍࡸࢀࡉㄗデ

ⴎ⦰㸦spinal muscular atrohpy㸪SMA㸧ࢆ㚷ูࡋ㸪ii) 㑇ఏᏛⓗ᳨ᰝ࡚デ᩿ྍ⬟࡞

ᝈ࡛ࡿ࠶ඛኳᛶ➽ᙉ┤ᛶ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ FCMD 㸪ղ⒪ྍࡇࡿࡍᡭ㡰࡛デ᩿࡞㐺ษࢆ

 ࠋࡓࡋసᡂ࡚ࡋⓗ┠ࢆࡇ࠸࡞ࡉぢ㏨ࢆ࣏࣌ࣥࡿ࠶ᝈ࡛࡞⬟
 
�����ᝈᴫᛕ�
� CMD ࣇ࣮ࣥࣆࢵࣟࣇᙇపୗ㸦⥭➽ࡿࡵㄆࡽஙඣᮇ᪩ᮇࡣࡓࡲฟ⏕㸪ࡣᆺⓗࡣ

㸪⮫ᗋⓗ㸪㑇ࡀࡿ࠶㑇ఏᛶ➽ᝈ࡛ࡿࡍᚩ≉ࢆ㸧㸪㐠ືⓎ㐩㐜㸪㐍⾜ᛶ➽ຊపୗࢺࣥ

ఏᏛⓗࡘ⏕Ꮫⓗࡶᆒ୍࡛ࡿ࠶ 㸪ᚲࡀࡍ♧ࡣཎᛶኚ➽ࡢࡽఱࡣ⌮ᡤぢ➽ࠋ(2(1

5 
 

㸪≉ᚩⓗࡣᆺྛࠋ࠸࡞ࡣ࡛ࡅࢃ࠺కࢆᡤぢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡓࡗ࠸⏕ቯṚ࣭ࡶࡋࡎ

࣮ࣛࣂ࣮࢜㸪ࡀࡓ࠸࡚ࢀࡉศ㢮ࡾࡼド᫂ࡢⓑḞᦆ⺮ࡢᅛ᭷ࡿࡼචᰁⰍ≦ᗋ⮫࡞

ࡢࡑᒁᅾࡢ㸪ཎᅉ㑇ఏᏊ㸪⺮ⓑࠋࡿ࠸࡚ࡋ㞧「ࡾࡼࡣ㸪ศ㢮ࡃከࡶࡇࡿࡍࣉࢵ

ᶵ⬟ࡾࡼ㸪ǂ-ࡢࣥ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ⢾㙐ಟ㣭␗ᖖ㸦ࣥࢳࢡࣇ➼㸧⭷ཷᐜయḞᦆ㸦ࢢࢸࣥ

ࣜࣥ ǂ7㸧㸪⣽⬊እᇶ㉁⺮ⓑࡢ␗ᖖ㸦࣓ࣟࣥࢩ㸪ࣥࢤ࣮ࣛࢥ VI㸧㸪᰾⭷⺮ⓑࡢ␗ᖖ㸦࣑ࣛࣥ㸧㸪

ᑠ⬊యࡢ␗ᖖ㸦ࣥࢸࣟࣉࣀࣞࢭ N㸧ศ㢮࡛ࡣ࡛ࡇࡇࠋࡿࡁ㸪ᑠඣ៏ᛶ≉ᐃࡢ

㸪(1)FCMD࠸ᚑྡ  ǂ-࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ㸪(2)࣓ࣟࣥࢩḞᦆᆺ CMD㸪(3)ࢵࣜࣝ࢘

ᆺࣄ CMD㸪(4)ࡢࡑࡢ CMD  ࠋࡿ㏙࡚ࡅศ
������� '0&( Į࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ��
� 1960 ᖺ⚟ᒣࡽሗ࿌ࡓࢀࡉᖖᰁⰍయຎᛶ㑇ఏᛶᝈ࡛᪥ᮏேࡶ᭱㢖ᗘࡀ㧗ࡃ 4)㸪㔜

ᗘ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡢ㸪⚄⤒⣽⬊㐟㉮㞀ᐖࡿࡼ⬻ወᙧ㧗㢖ᗘࡢ║ྜేࡀ≉ᚩ࡛ࡿ࠶

 ࠋ(5

� 1990 ᖺ௦ 9 ␒ᰁⰍయ㛗⭎ୖࡢ㑇ఏᏊᗙ㸦9q31-33㸧ྠ ᐃᘬࡁ⥆ࡁ㸪ཎᅉ㑇ఏᏊ fukutin
㸦FKTN㸧ࡀሗ࿌ࡓࢀࡉ ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ-ǂࡣ≀⏘FKTN㑇ఏᏊࠋ(6 㸦ࣥǂ-dystroglycan: ǂ-DG㸧

ࡢ ⢾ 㙐 ಟ 㣭  㛵  ࡍ ࡿ 㓝 ⣲  ⪃ ࠼ ࡽ ࢀ 7) 㸪 ǂ- ࢪ ࢫ ࢺ ࣟ ࢢ ࣜ ࢝ ࣀ ࣃ ࢳ ࣮

㸦ǂ-dystroglycanopathy㸧⩌୍ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡿࢀࡤᒓࡿࡍ FCMDࠋ(8 㸪ࡣ࡛

FKTN ⺮ⓑࡢᶵ⬟႙ኻᆺࡢኚ␗ࡾࡼ㸪ࣥࣇࣟࢺࢫࢪ㛵㐃⢾⺮ⓑ」ྜయ࡛ࡿ࠶ ǂ-DG ࡢ

⢾㙐ಟ㣭␗ᖖࢆ᮶ࡵࡓࡢࡑࠋࡍࡓ㸪ᇶᗏ⭷ᡂศ࡛ࡀ⬟ྜ⤖ࡢࣥࢽ࣑ࣛࡿ࠶పୗࡋ㸪ᇶ

ᗏ⭷⣽⬊㦵᱁ࡢ㛵ಀࡋ⥢◚ࡀ㸪➽ࢆ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪⓎࠋࡿࡍ㢮⦕ᝈࡢ➽║⬻

㸦muscle-eye-brain disease㸪MEB㸧㸪ࢡࣝࣈ࣮࣭࣮࣮࢛ࣝ࣡࢝࢘ೃ⩌㸦Walker-Warburg 
syndrome㸪WWS㸧࡛ྠࡶᵝࡢᶵᗎࡾࡼ CMD ᝈࡢࡽࢀࡇ㸪ࡾࢃࡀࡇࡿࡍⓎࢆ

ǂ-DGࠋࡓࡗ࡞࠺ࡼࡿࢀࡤ࣮ࠖࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ-ǂࠕ࡚ࡋ⛠⥲ࡣ⩌ పୗࡀ⢾㙐ࡢ

ࡿࡍ MEB㸪WWS ࡀ⪅ᝈୡ⏺୰ࡃ࡞࡛ࡅࡔ᪥ᮏࡣ㸦LGMD㸧࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᖏᆺ⊫ࡸ

Ꮡᅾࡋ㸪⌧Ⅼ࡚࠸࠾ ǂ-ࡢ࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪཎᅉࡿ࡞㑇ఏᏊࡣ 18 ✀㢮ࡘࡳࡶ

⾲㸦ࡿ࠸࡚ࡗ 1-1㸧9)ࡢࡑࠋ㑇ఏᏊࡣ ǂ-DG 㸪ࡾࡓࡗ࠶㌿⛣㓝⣲࡛ࡿసࢆ㦵᱁ࡢ⢾㙐ᵓ㐀ࡢ

ࡍࡽࡓࡶࡀ␗ኚࡢཎᅉ㑇ఏᏊࡢࢀࡒࢀࡑࠋࡓࢀࡉࡽ᫂ࡀࡇࡿࡍࡾࡓࡗ࠶ᇶ㉁࡛ࡢࡑ

ǂ-DG ኚࡢኚ㸪⢾㌿⛣㓝⣲άᛶࡢ⣽⬊ෆᒁᅾࡢⓑ⺮ࡓࡋ␗ᗘ㸪ኚ⛬ࡢ㞀ᐖࡢ⢾㙐ಟ㣭ࡢ

ࢪ➽ࡢ㔜ᗘࡢඛኳᛶࡣ≦ᗋ⮫ࡢ࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ-㸪ǂࡽせᅉ࡞ࠎᵝࡢ➼ᗘ⛬ࡢ

ࡢẚ㍑ⓗ㍍ࡢ㸪ᡂேⓎࡽ࣮ࣇࣟࢺࢫ LGMD ㏆ᖺࡀࡇࡿ࠶ࡀᆺ⌧⾲࠸㸪ᖜᗈ࡛ࡲ

ࡁド࡛᫂ࡣ 㸪genotype-phenotype correlationࡃᗈࡀᖜࡣ㔜ᗘࡢࡑࠋࡿ࠸࡚ࡁ࡚ࡗࢃ

 ࠋࡿ࠸࡚ࢀࢃ࠸࠸࡞
������� Ḟᦆᆺࣥࢩ࣓ࣟ &0'�

� Ḟᦆᆺࣥࢩ࣓ࣟ CMD ࡣ 1994 ᖺ Tomé ࢀࡉሗ࿌ࡾࡼࡽ 10)㸪Ḣ⡿㢖ᗘࡀ㧗ࡃ᪥ᮏ࡛

ࠋࣛࡿ࠶࡛⛥ࡣ ࣥࢽ࣑ ǂ2 㙐ࡿࡍࢻ࣮ࢥࢆ LAMA2 㑇ఏᏊࡾࡼ㸪ࣛ ࣥࢽ࣑ 211㸦࣓ࣟࣥࢩ㸧

ࡿࡌ⏕ࡾࡼ㒊ศḞᦆࡣࡓࡲࡢ 㠀⚟ᒣᆺࠋ(11 CMD ⬻㸪ࢀࡉศ㢮 MRI ࡛ⓑ㉁␗ᖖಙ

ࡿ࠶ቃ⏺ᇦ࡛ࡽṇᖖࡣࡃከࡣ⬟▱㸪ࡢࡢࡶࡍ♧ࢆྕ  ࠋ(12
������� ᆺࣄࢵࣜࣝ࢘ &0'�
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� ➽ຊపୗຍ࡚࠼㸪ᡭᣦ➼ࡢ㐲㛵⠇ࡀᰂࡃࡽ㐣ᗘఙᒎࡋ㸪⬨ᰕࡸ㢕㒊➼ࡢ㏆㛵

⠇ࡀᣊ⦰࠺࠸ࡿࡍ≉ᚩࡘࡶࢆᝈ࡛ࡿ࠶ 1930ࠋ(14(13 ᖺ Ullrich ࡀ congenital 
atonic-sclerotic muscular dystrophy ࡣ᪥ᮏ࡛ࠋࡓࡋሗ࿌࡚ࡵึ࡚ࡋ FCMD 㢖ᗘḟࡢ

࠸㧗ࡀ CMD ࡿ࠶⣽⬊እ⺮ⓑ࡛ࡣཎᅉࠋࡿ࠶࡛ VI ᆺࡢࣥࢤ࣮ࣛࢥ␗ᖖࠋࡿࡼVI ᆺ࣮ࣛࢥ

ࡣࣥࢤ ǂ1㸪ǂ2㸪ǂ3ࡢ ࡢ✀3 ǂ㙐ࡀ」ྜయࢆᙧᡂࡾ࠾࡚ࡋ㸪ྛ ǂ㙐ࡣ 21␒ᰁⰍయୖࡢCOL6A1
 COL6A2㸪2 ␒ᰁⰍయୖࡢ COL6A3 㑇ఏᏊ3ࠋࡿ࠸࡚ࢀࡉࢻ࣮ࢥ࡚ࡗࡼ ࡢ✀ ǂ㙐࠸ࡢ

ࡿ࠺ࡌ⏕ࡶ࡚ࡗࡼ㑇ఏᏊኚࡢࢀࡎ ᆺࣄࢵࣜࣝ࢘ࠋ(13 CMD ࣒ࣞࢫ࣋࡞ᚎ⦅ࡀ⾜㐍ࡾࡼ

ᵝྠࡶ࣮ࢳࣃ࣑࢜ 3 ࡢ✀ ǂ 㙐ࡢࢀࡎ࠸ࡢ㑇ఏᏊኚ␗ࡀཎᅉ࡛ࡾ࠶㸪୧⪅ࡼ࡚ࡏࢃྜࢆ

ࡿ࠶ᝈᴫᛕ࡛࠸ᗈࡾ VI ᆺࣥࢤ࣮ࣛࢥ㛵㐃࣮ࢳࣃ࣑࢜ศ㢮ࠋࡿ࠸࡚ࢀࡉ 
������� ࡢࡢࡑ &0'�
� ࡍὀព㸪㚷ูࡵࡓࡿ࠶ࡀᚩ≉ࡸేྜ࡞࠺ࡼࡢ㸪ୗグࡀࡿ࠶ࡣᝈ࡛࡞⛥ࡶࢀࡎ࠸

ࡁ CMD 㛵㐃࣑ࣥ㸪ࣛ≉ࠋࡿ࠶࡛ CMD  ࠋࡿ࠸࡚࠼ቑࡀሗ࿌ࡶ࡚࠸࠾㸪ᮏ㑥ࡣ࡚ࡋ㛵
㛵㐃࣑ࣥࣛ��������� &0'15)�

� 2࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᆺࢫࣇࣞࢻ࣭࣮࣓࢚ࣜ ᆺ㸦EDMD2㸪ᖖᰁⰍయඃᛶ㑇ఏ㸧ྠࡧࡼ࠾

3 ᆺ㸦EDMD3㸪ᖖᰁⰍయຎᛶ㑇ఏ㸧ࡢཎᅉ㑇ఏᏊ࡛ࡿ࠶㸪A ᆺ࣑ࣛࣥ㑇ఏᏊ㸦LMNA㸧ኚ

ࡿࡌ⏕ࡾࡼ␗ CMD 1ࠋࡿ࠶࡛ ṓᮍ‶యᖿࡢᙉ࠸➽ຊపୗ㸪≉㑅ᢥⓗ࡞㢕㒊➽ࡢⴎ⦰

Ꮡࡶ㔜ᆺࡾࡼ㸪ࡀࡿ࠶ᚩ࡛≉ࡀࡇࡍ᮶ࢆ㢌㒊ୗᆶ㸦dropped head㸧ࡵࡓࡢຊపୗ➽

ᅾࠋࡿࡍ⾑Ύࢮ࣮ࢼ࢟ࣥࢳࣞࢡ㸦creatine kinase㸪CK㸧್ࡣእࠋࡿࡍ᪼ୖࡃ࡞ᗂඣᮇ

ᆺࢫࣇࣞࢻ࣭࣮࣓࢚ࣜࡶ㐣⤒ࠋࡿࡍせࢆ㸪ὀពࡾ࠶ࡀࡴ㐍ࡀ྾㞀ᐖᛴ⃭

࠶ࡀሙྜࡿࡍ࿊ࢆᚰྜేࡢ࡞ᚰఏᑟ㞀ᐖࡸ⦰㛵⠇ᣊࡾ࡞࠺ࡼࡿࡍ࿊ࢆᚩ≉ࡢ࡚ࡋ

 ࠋࡿ࠶ᚲせ࡛ࡀ㐣ほᐹ⤒࡞ៅ㔜ࡋᑐᚰఏᑟ㞀ᐖ≉㸪࡛ࡢࡿ
ࣥࢸࣟࣉࣀࣞࢭ��������� 1㛵㐃 &0'16)�

� ࢸࣟࣉࣀࣞࢭᑠ⬊య⢾⺮ⓑࡢ᭷ྵࣥࣞࢭ㸪ࡿࡍ㛵⏕ࡸⓎ㐩ẁ㝵࡛➽⣽⬊ቑṪࡢ➽

ࣥ N㸦selenoprotein N㸧ࡿ࠸࡚ࡋࢻ࣮ࢥࢆ SEPN1 㑇ఏᏊࡢኚ␗ࠋࡿࡌ⏕ࡾࡼ⮫ᗋ

ࠋࡿࡍᚩ≉ࢆ⦰ᣊࡢ㒌⬚ࡸ᳝⬨ຊపୗ㸪➽ࡢ㢦㠃㸪㢕㒊㸪యᖿࡿࡲጞࡾࡼ᪂⏕ඣᮇࡣ≦

ஙඣᮇࡣഃᙙࡢ㐍⾜ᶓ㝸⭷➽ຊపୗࡽேᕤ྾⟶⌮ࢆᚲせࠋࡿࡍ㐠ືⓎ㐩㐜

Ύ⾑ࠋࡿ࠶ᚩ࡛≉ࡶࡢ࠸ከࡀࡿ⮳Ṍ⊃ࡣ㸪᭱⤊ⓗࡀࡔࡽ᫂ࡣ CK ṇᖖࡰࡣ್

 ࠋࡿ࠶࡛
 
�����⮫ᗋⓗ≉ᚩ�
������� ➽ຊపୗࡢホ౯㸸୰ᯡᛶ➽⥭ᙇపୗࡸ㌟ᛶᝈࡢ㚷ู�
� ㌟ᛶ➽⥭ᙇపୗ㸦ࢺࣥࣇ࣮ࣥࣆࢵࣟࣇ㸧ࢆ࿊ࡿࡍᝈඣࡣ㸪➽ຊపୗࢆకྰ࠺

࡛㚷ูࠋࡿ࡞␗ࡀ➽ຊపୗࢆక࣮ࣆࢵࣟࣇࡢ⩏⊂ࡿࡺࢃ࠸ࠊࡣࢺࣥࣇ࣮ࣥࣆࢵࣟࣇ࠺

ࣟࣇ࠸ࡋஈ᪉࡛㸪➽ຊపୗ୍ࠋࡿ࠶ᝈ࡛➽⤒⚄ࡣయࡢࡑࠊࢀࡉ⩏ᐃࢺࣥࣇࣥ

Ⰻᛶ➽⥭ᙇపୗ㸪ෆศἪࡸሙྜ㸪ᰁⰍయ␗ᖖ㸪୰ᯡᛶ➽⥭ᙇపୗࡢࢺࣥࣇ࣮ࣥࣆࢵ

ᝈࡸ⤖ྜ⧊ᝈࡓࡗ࠸㌟ᛶᝈ㸪ඛኳᛶᚰᝈ࡞࠺ࡼࡢ⚄⤒࣭➽௨እࡢ⮚ჾࡢᝈࢆ

㸪⮩ࡀ࠸ࡋ㞴ࡣࡇࡿࡍホ౯ࢆ↓᭷ࡢ㸪➽ຊపୗ࡚࠸࠾ஙඣࠋ࠸࡞ࡽ࡞ࡣ࡚ࡃ࡞࠼⪄
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ࡁືࡿࡍ㏨㑊㸪ᣄྰࡢሙྜࡓࡋࢆࡇ࡞᎘࡞デᐹࡸ⨨ᢠ㔜ຊ㐠ື㸪ฎࡢᅄ⫥㸪㢕㒊ࡢ࡛

୍ࡢ㸪ᰁⰍయ␗ᖖࡋࡔࡓࠋࡿࡍࢆุ᩿࡛࡞ஙຊ့ࡣࡓࡲ㸪ࡉࡁࡢኌࡁ㸪Ἵࡉຊᙉࡢ

ῶᙅࡶᑕ⭝ࡘ㸪ࡃከࡀሙྜ࠺కࢆຊపୗ➽ࡣ࡛⩌ೃ࣮࣭࣮ࣜ࢘ࢲࣛࣉࡿ࠶࡛✀

 ࠋ࠸ࡋ㞴ࡣุ᩿㸪ࡽࡇࡿࡍᾘኻࡽ
������� ➽ᝈࡢ࡚ࡋ≉ᚩ㸸㢮ఝែࡿࢆ⚄⤒ཎᛶ➽ⴎ⦰ࡢ㚷ู�
� CMD ≦ࢆᙇపୗ㸪㐠ືⓎ㐩㐜㸪➽ຊపୗ⥭➽ࡿࡵㄆࡽ㸪ஙඣᮇࡣᆺⓗࡣ

㸪ࢀ㐜ࡢ㍍ᗘࡢṌ⊃࡚ࡅ㸪ᗂඣᮇࡎࢀẼᖖ␗ஙඣᮇࡣ㸪㍍࡛ࡋࡋࠋࡿࡍ

᫆㌿ಽᛶ㸪㝵ẁ᪼㝆ᚓᡭ㸪㉮⾜ྍࡓࡗ࠸␗ᖖẼࡿ࠶ࡀࡇࡿࢀ ࣑ඛኳᛶࠋ(2(1

ࡇ࠺కࢆᖖ␗ࡢ࡞྾㞀ᐖ㸪࿘⏘ᮇࡾ࡞␗࣮ࣇࣟࢺࢫࢪඛኳᛶ➽ᙉ┤ᛶࡸ࣮ࢳࣃ࢜

ஙⰋ㸪య㔜့ࡢࡽஙඣᮇ᪩ᮇࡣ㔜࡛ࠋࡿࡍព␃ࡇࡿ࠶㠀ᆺⓗ࡛ࢁࡋࡴ㸪ࡣ

ቑຍⰋཷࡀデࡢዎᶵࠋ୍ࡿ࠶ࡀࡇࡿ࡞ ᪉࡛㸪ឤᰁ➼ࡢ㝿ࡓࡗ⾜⾑ᾮ᳨ᰝ࡛അ↛

㧗 CK ⾑Ẽࠋ୍ࡿ࠶ࡶࡇࡿࢀ ⯡ⓗࡣ㸪ஙᗂඣデ࡛㢕ᐃࡢ㐜ࢀ㸪ࡣࡃࡋࡶᆘ

ࠋࡿ⮳デཷࡢ㸪་⒪ᶵ㛵ࢀࡉᣦࢆࡇࡿ࠶࡛ࢺࣥࣇ࣮ࣥࣆࢵࣟࣇ㸪ࡶࢀ㐜ࡢ

ྠᵝ㐠ືⓎ㐩㐜㸪ࢆࢺࣥࣇ࣮ࣥࣆࢵࣟࣇ᮶ࡍ⚄⤒ཎᛶᝈ࡚ࡋ㑇ఏᛶࣃ࣮ࣟࣗࢽ

ࡸ࣮ࢳ SMA 㸪CMD࡚ࡋ㚷ูⅬࠋࡿࢀࡽࡆ࠶ࡀ ࡍᾘኻࡢࡢࡶࡿࡍῶᙅࡣᑕ⭝ࡢ

ࠋ࠸ከࡀࡿ࠸࡚ࡋᾘኻࡀᑕ⭝デཷࡣཎᛶᝈ࡛⤒⚄ࡢࡽࢀࡇ㸪ࡋᑐࡢ࠸࡞ᑡࡣࡿ

㸪CMDࡀࡿ࠶య࡛ࡀຊపୗ➽ࡢ㐲ࡣ࡛࣮ࢳࣃ࣮ࣟࣗࢽ㸪㑇ఏᛶࡓࡲ ࡾࡼ㏆➽ຊࡣ࡛

పୗࠋࡿࡍSMA 㸪⯉⥺⥔᮰ᨥ⦰㸪ࡀࡍ♧ࢆຊపୗ➽ࡢ㸪㏆➽ඃࡽࡀ࡞ࡾ࠶ཎᛶ࡛⤒⚄ࡣ

ࡃࡋ㞴ࡣ㚷ูࡤࢀ࠶ࡀᡤぢ࡞ᚩⓗ≉ࡢ➼ᡭ㸧㸪ወ␗ᛶ྾ࢀᑻഃ೫㸪ᆶࡢ㸦ᡭ⊫࡞␗≉

 ࠋ࠸࡞
������� �ᚩ≉ࡢ࡚ࡋ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽

��������� '0&( Į4࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ�)�
� FCMD ᆺ࡛ࡣஙඣᮇ㌟ᛶࡢ➽ຊపୗ㸪့ஙຊపୗ㸪య㔜ቑຍⰋ㸪Ⓨ㐩㐜ᘏ

⣙ࡾࡼ➼ 8 ࡣ㢕ᐃ࡞ᖹᆒⓗࡣᆺ࡛ࠋࡿࢀẼ࡛ࡲ᭶ 6 ࡣ᭶㸪ᗙಖᣢ 1 ṓ

༙㸪ࡾࡎ㏺ࡣື⛣࠸ 3 ṓ㸪㐠ືᶵ⬟ࡣࢡ࣮ࣆࡢ 5㹼6 ṓࢀࡉ㸪ࢀࡑ௨㝆ࡣ⦆ᚎ㐍⾜ࡋ㸪

10 ṓ௦࡛ᐷࠋࡿࢀࡉࡿ࡞ࡾࡁࡓṌ⾜ྍ⬟࡞ࡣ⣙ 5㹼15㸣ࡀࡿࢀࡉ㸪ࡾࡣࡸ㐠ືᶵ

࠶㏆➽ඃ࡛ࡾ࠶㌟ᛶ࡛ࡣຊపୗ➽ࠋࡿ࡞⬟Ṍ⾜ࡀ㸪ࡿࡂ㐣ࢆࢡ࣮ࣆࡢ⬟

ୖࡾࡼ⫪ࡣ⊫㸪ୖࡃᙅࡣຊ➽ࡢ⊫ୖࠋࡿ࠶ࡶࡿࢀࡽࡳ࡛⭎๓ࡸ➽⭡⭌ࡀ㸪ഇᛶ➽⫧ࡿ

㸪1ࡾ࠶ᚩⓗ࡛≉ࡶ㢦㠃➽⨯ᝈࠋ࠸࡞ࢀࡽࡆᣲ ṓ௨㝆࡛㢋࣮ࢳࣃ࣑࢜ࡓࡋࡽࡃࡗࡩࡀ㢦ㇺ

ࡣ㢦㠃➽⨯ᝈࠋࡿࢀࡽぢࠎᚎࡶ⫧⯉ࠋࡿ࠸࡚ࡋ㛤ཱྀࡾࡼຊపୗ➽ࡢ➽㸪ཱྀ㍯ࡋ࿊ࢆ 6
ṓ௨㝆࡛ࡣ➽ⴎ⦰ࡾࡼ㢡ࡢᑤࡓࡗ⣽㛗࠸㢦ࡀḟ➨≉ᚩⓗࠋࡿ࡞FCMD 㸪ࡽࡉࡣ࡛

⭸㛵⠇㊊㛵⠇᪩ᮇࡽᣊ⦰ࡶࡇࡿࢀࡽࡳࡀ≉ᚩ࡛ࠋࡿ࠶デ᩿࡛ࡍ⭸㛵⠇ࡢᣊ

ࠋࡪཬ㌟㛵⠇㸪ୖ⫥㸪ᣦ⊨ࡃ࡞࡛ࡅࡔ㊊࣭⭸㛵⠇ࡣ⦰ᣊࠋ࠸ከࡀࢫ࣮ࢣࡿࢀࡽぢࡀ⦰

⫤㛵⠇ࡢள⬺⮻ࡤࡋࡤࡋࡶぢࡵࡓࡿࢀࡽ⫤㛵⠇ࡢホ౯ࡶ㔜せ࡛ࠋࡿ࠶⬨ᰕഃᙙࡸ⬚㒌ኚ

ᙧࡶయᖿ➽ࡢ➽ຊపୗࡀཎᅉ࡛ࢀࡽࡳࡤࡋࡤࡋ㸪㐺ษ࡞ᮇලࡸᡭ⾡ࡿࡼ▹ṇࡀᚲ

せࠋࡿ࡞FCMD ᝈ⪅࡛ࡣᡭᣦࡢ㐠ືᶵ⬟ࡣẚ㍑ⓗಖࡵࡓࡿࢀࡓ㸪㟁ື㌴᳔Ꮚ㉮⾜ࢆ⮬㌟

ࡣᆺ࡛ࠋࡿࢀࡽࡳࡤࡋࡤࡋࡀ⪅ᝈࡿࡁ࡛ࡀࡇ࠺⾜࡛ 15 ṓ࡛ࡲᨭᣢࡢ࡛ࡋ࡞ᗙࡀ

8 
 

⬟ࡾ࡞㸪⮩ᗋేྜࠋࡿ࡞࡛ࡿ࠶྾ᶵ⬟పୗ㸪ㄗᄟᛶ⫵⅖㸪❅ᜥ㸪ᚰ➼

ࡣᖹᆒᑑࠋࡿࡍṚஸࡾࡼ 17.6 ṓࡀࡿࢀࡉ㸪᭱㏆࡛ࡣ㸪㰯ࢡࢫ࣐ᘧேᕤ྾ࡢ᪩ᮇᑟ

ධࡢࢺࢫࢩࣇ࢝ࡸᑟධ㸪⬨᳝ഃᙙ࣮ࣝࣟࢺࣥࢥࡢ㸪⫶⒦㐀タࡿࡼᰤ㣴⟶⌮➼ࡾࡼ㸪

ᑑࡣᘏࠋࡿࢀࡽ࠼⪄࠸࡞ࡣ࡛ࡢࡿ࠸࡚ࡧ 
� ⮫ᗋ≧ࡢ࡚ࡋᆺࡣయࡢ⣙ 75㸣㸪Ṍ⾜ྍ⬟ࡢ㍍ᆺࡣ 15㸣㸪㢕ᐃ⬟ࡢ㔜

ࡣ⣙ 10㸣ࠋࡿࢀࡉᆺࡸ㍍ᆺࣔ࣍ࡣᆺከࡋࡋࠋ࠸ಶேᕪࡶࠋ࠸ࡁFCMD ࡢ

⣙ࡀ⪅ᝈࡘࡶ㸧ࣝࣜࡢ᥋ྜయ㸦୧᪉ࣔ࣍ࢆ␗㸪ᤄධኚࡕ࠺ 85㸣ࢆ༨ࣜ∦ࠋࡿ࠸࡚ࡵ

ࡢࡾṧࡀ⪅ᝈࡿࢀࢃ࠸᥋ྜయࣟࢸ࣊ྜ「ࡿ࠶࡛␗Ⅼኚࡀࣝࣜ∦࠺ࡶᤄධኚ␗࡛㸪ࡀࣝ

15㸣࡛ࠋࡿ࠶ᤄධኚ␗࡛ࡢࣝࣜࡢ࠺࠸࡞ FKTN 㑇ఏᏊୖ࡛ࡢኚ␗ࡢෆᐜࡾࡼ㸪Ỉ㢌

ࡸ㔜࠸║ኚࡿࡍేྜࢆ WWS ➽ṇᖖ࡛ᚰࡰࡶ㸪Ṍ⾜ྍ⬟࡛▱ⓗࡸ㔜ᆺࡿࡍ࿊ࢆ

ࡢࡳࡢ㍍ࡶᏑᅾࠋࡿࡍᤄධኚ␗ࢆᣢࣟࢸ࣊ྜ「࠸࡞ࡓᆺࡢ FCMD ᪥ᮏࡣⅬ࡛⌧ࡣ

ࡾ࡞㔜ᆺࡣሙྜࡢࡑ㸪ࡀ࠸࡞ࡋሗ࿌ࡢᩘࡣ࡛ WWS �ࠋࡿࡍ࿊ࢆ≦ᗋ⮫ࡢ  
� ǂ-ࡢ࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ୰࡛㸪WWS ࡣⓗ⯡୍ࡣ 1 ṓేྜ࡛ࡲ➼࡛⏺ࡇࡿࡍ

㸪MEBࡾ࠶㔜ᆺ࡛᭱ࡿࢀࡉ࠸ከࡀ ࡣ FCMD ǂࠋࡘࡶࢆ≦ࡿࡍ㢮ఝ㔜ᆺ᭱ࡢ
࡛࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ LGMD ㍍ᝈࡿࡍ࿊ࢆࡳࡢᚰ➽ࡣᡂேⓎ࡛㸪୰ࡣࣉࢱ

 ࠋࡿࡍᏑᅾࡶ⪅
� ║ኚᩘ༙ࢆ௨ୖㄆࡵ㸪ᒅᢡ␗ᖖ㸦㏆㐲ど㸧㸪␗ᖖ║⌫㐠ື㸦ᩳど㸧ࢆకࠋ࠺␗ᙧᡂ㸪

⥙⭷㞳࡞⥙⭷ኚࡃࡼࡶㄆࠋࡿࡵ⬻ወᙧࡀేྜࡢ≉ᚩ࡛㸪୰➼ᗘ௨ୖࡢ▱⬟㞀ᐖࡀከ

ࡣࢇࢀ࠸ࡅࠋ࠸ 50㸣௨ୖࡢ࡛ྜేࡋ㸪Ⓨ⇕కࢆࢇࢀ࠸ࡅ࠺ 2㹼4 ṓ㡭Ⓨࡋ㸪㢖ᅇ

10ࠋࡍ㏉ࡾ⧞ ṓࢆ㐣ࢇࢇ࡚ࡽ࡚ࡂⓎసࢆⓎࡿࡍࡶከࡃ㸪Ⓨసᆺ࡛ࡣ㒊ศⓎసࡀ

ከࠋ࠸⬻ MRI㸦ᅗ 1-2㸧ࡣデ᩿࡚࠸࠾㠀ᖖ㔜せ࡛㸪≉␗ⓗ࡞ᡤぢ࡚ࡋ㸪ഃ㢌ࡽᚋ

㢌ࡢ࡚ࡅ▼ᵝ⓶㉁␗ᙧᡂ㸦ᪧ⬻ II ᆺ㸧㸪๓㢌ⴥඃࡢከᑠ⬻ᅇ㸪ཌ⬻ᅇ㸦ᅗ 1-2a㸧㸪
ᑠ⬻ᄞ⬊ᵝᡤぢ㸦ᅗ 1-2b㸧ࡾ࠶ࡀ㸪ᖹᆠ࡞⬻ᖿ㸦ᅗ 1-2c㸧㸪㏱᫂୰㝸ᄞ⬊ࡶཧ⪃ᡤぢ࡚ࡋ

᭷⏝࡛ࠋࡿ࠶పᖺ㱋࡛ࡣ T2 ᙉㄪ࣭FLAIR ⏬ീ࡛ⓑ㉁㧗ಙྕࢆㄆࡀࡿࡵ㸦ᅗ 1-2d㸧㸪Ⓨ㐩

 ࠋࡿ࠸࡚ࢀࡽ࠼⪄ࡿ࠸࡚ࡋᫎࢆ㸪㧊㠧㐜ᘏࡽࡇࡿࡍ㍍ῶ࠸క
Ḟᦆᆺࣥࢩ࣓ࣟ��������� &0'10)�

� Ḟᦆᆺࡢ⮫ᗋ≧ࡣ㔜࡛㸪ฟ⏕့ࡢࡾࡼஙᅔ㞴㸪ၷἽᚤᙅ㸪ⴭ᫂࡞➽⥭ᙇపୗ㸪

➽ຊపୗ㸪㢦㠃➽⨯ᝈ㸪ከ㛵⠇ᣊ⦰ࢆㄆࠋࡿࡵฟ⏕ࡾࡼ྾㞀ᐖࢆ࿊ࡀࡿ࠶ࡀࡇࡿࡍ㸪

Ẽ⿵ຓࢆᚲせࡢࡿࡍ྾㞀ᐖࡣஙᗂඣᮇⓎ᭱ࠋࡿࡍ㧗㐠ື฿㐩ࡣ㏻ᖖ⊂ᆘ

ᨭ࠼❧࡛㸪Ṍ⾜ྍ⬟ࡣᑡࠋ࠸࡞㐍⾜ᛶ㛵⠇ኚᙧ㸪ᣊ⦰㸪ഃᙃࠋࡿࡌ⏕ࡀ⭝ᑕࡣẚ

㍑ⓗ᪩ᮇᾘኻࠋࡿࡍ㒊ศḞᦆࡣⓎࡀ㐜ࡃ㸪LGMD ຊపୗ➽ࡢᚎ㐍⾜ᛶ⦅ࡓࡋ㢮ఝ

⬻ࠋࡿ࠶࡛⛥㠀ᖖࡣᚰྜేࠋࡍ♧ࢆ MRI ୍ࡢ㸪デ᩿ࡾ࠶ᚩ࡛≉ࡀ㧗ಙྕࡢ㸪ⓑ㉁ࡣ࡛

ຓࠋࡿ࡞⣙ 30㸣ࡢࢇࢇ࡚Ⓨࢆㄆࡵ㸪▱⬟ࡣከࡣࡃṇᖖࡽቃ⏺ᇦ࡛ࠋࡿ࠶ 
ᆺࣄࢵࣜࣝ࢘��������� &0'13)14)�

� ➽ຊపୗࡣ⏕ᚋ᪩ᮇࡽ㐠ືⓎ㐩ࡢ㐜࡚ࡋࢀẼ࡙ࠋࡿࢀ≧Ẽ࡙ࡿࢀᖹᆒࡣ 1
ṓ๓ᚋ࡛ࡣᩘ༙ࠋࡿ࠶Ṍ⾜ྍ⬟࡛ࡢࡑࠋࡿ࠶ᚋ㸪ᖹᆒ 11 ṓ࡛㌴᳔Ꮚ⛣ືࠋࡿ࡞Ẽ

ࡀ 10 ṓ㐣ࡽࡂ㢧ⴭࡿ࡞ሙྜࡾ࠶ࡀὀពࡀᚲせ࡛ࠋࡿ࠶ᚰ➽㞀ᐖࡣᑡࠋ࠸࡞⢭⚄Ⓨ㐩
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 ࠋ࠸࡞ࡣၥ㢟ࡣ
� ᆺࣄࢵࣜࣝ࢘ CMD 㛵⠇ᡤぢࠋࡿ࠶ᚩⓗ࡛≉ࡀ≦ࡢ⓶㸪㛵⠇ຊపୗ௨እ➽ࡣ࡛

ࡑࠋࡿࡍ⦰ᣊࡀ㏆㛵⠇ࡢ➼⫝㏫ࠋࡿࡍ㐣ఙᒎࡃࡽᰂࡀ㐲㛵⠇ࡢ➼㸪ᣦ㛵⠇ࡣ࡚ࡋ

യ⒵ࡣ⓶ࠋࡿ࠶ࡶࡇࡿࢀࡽࡳࡀ᳝⬨┤ฟ㸪⫤㛵⠇⬺⮻㸪ᙉ✺ࡢ㢕㸪㋖㦵ᩳࡢ

ࡣేྜࡢ≦⓶ࡸ≦㛵⠇࡞࠺ࡼࡢࡇࠋࡿ࠶ഴྥࡿࡍᙧᡂࢻࣟࢣ㸪ࡾࡀ㛫

ࡣ࡛࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡢᑡࡃ࡞㸪ࡢࡇᆺ≉ᚩⓗ࡛ࠋࡿ࠶ 
� ᆺࣄࢵࣜࣝ࢘ CMD ⭣ࡣ࡛ MRI 㸪㎶ࡃ㍍ࡀᗘ⛬ࡢ㞀ᐖࡢ୰ᚰ㒊ࡢ➽㸪እഃᗈ࡚࠸࠾

⦕㒊ࡀᙉ࠸㸦tigroid sign㸧⭣┤➽ࡢ୰ᚰ㒊ࡢ㧗ಙྕ㸦central shadow㸪concentric 
shadow rectus㸧ࡀ≉ᚩⓗ࡛ࡾ࠶㸦ᅗ 1-3a㸧17)㸪デ᩿᭷⏝࡛ࠋࡿ࠶ୗ⭣࡛ࡣ㸪⭌⭡➽ࣄ

㸦ᅗࡿ࠸࡚ࢀࡉሗ࿌ࡿࢀࡉ㞀ᐖࡃᙉࡀ⦖㎶ࡢഃࡿࡍ᥋ࡀ➽࣓ࣛ 1-3b㸧ࡓࡲࠋ㸪㦵᱁➽ CT
⏬ീ࡛ࡣ㸪᪩ᮇࡽ⭣ᒅ➽ࡸ⭣ᅄ㢌➽ⴎ⦰ࡸ⬡⫫⨨ࡢᡤぢࢆㄆ୍ࡿࡵ᪉㸪ⷧ➽㸪

⦭ᕤ➽㸪ෆ㌿➽ࡣẚ㍑ⓗಖࠋࡿࢀࡓ 
������� 㚷ูࡀ㞴࠸ࡋ➽ᝈ㸦&0' ࡸ /*0' ࣟࢺࢫࢪ㸪➽ᙉ┤ᛶ࣏࣌ࣥࡸ⅖➽ࡤࢀ࠶࡛

�㸪➼㸧࣑࣑࢟࢜ࡤࢀ࠶࡛࣮ࣇ
� CMD 㸪(i) ᩘ༓㹼ᩘࡣ㚷ูࡢ U㸭L ࡢ CK 㧗್ࢆక࠺㸪(ii) ᩘⓒ㹼༓ U㸭L ⛬ᗘ㸪

(iii)ṇᖖ㹼ᩘⓒ U㸭L ⛬ᗘࠋࡿ࡞␗࡛᪼ୖࡢ(i)࡛ࡣ㸪㐠ືⓎ㐩㐜ࣥࣇ࣮ࣥࣆࢵࣟࣇࡸ

㧗ࡓࡗࡘ㸪അ↛ぢࡎࢃకࢆࢺ CK ⾑ࡢሙྜࢾ࢙ࣥࢩࣗࢹࡣᆺ࣮࢝ࢵ࣋ࡧࡼ࠾ᆺ➽ࢫࢪ

࡛࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᆺࢾ࢙ࣥࢩࣗࢹ㸪≉ࠋࡿࡍ៖⪄ࢆ㸧ࣥࣇࣟࢺࢫࢪ㸦࣮ࣇࣟࢺ

༓㹼ᩘᩘࡣ U㸭L 㸪CMDࡀࡿ࠶ഴྥࡿ࠶㧗್࡛ ࡛ᩘ U㸭L ࡇࡍ♧ࢆ᪼ୖࡢ

㔜࡛ࠋࡿ࠶࡛࣏࣌ࣥ㸪⮬ᕫචᛶ➽ᝈࡣࡢࡿ࡞㚷ู࡛㔜せࡢ࡛(ii)ࠋ࠸࡞ᑡࡣ

༓ࡣ U㸭L ௨ୖࡀࡿ࠶ࡶࡇࡿ࡞㸪ᩘ ⓒᩘࡽ༓⛬ᗘࡀከࠋ࠸⮬ᕫචᛶ➽ᝈ㸦ቯ

Ṛᛶ࣮ࢳࣃ࣑࢜㸪➽⅖➼㸧ࡣ㠀ᖖࡀࡿ࠶࡛⛥㸪⭈⓶㉁ࡢ➼ࢻࣟࢸࢫචಟ㣭⒪ἲࡀ

ዌຌ࡛ࡢࡿࡍ㸪ࡢࡑ㚷ูࡀ㔜せ࡛ࠋࡿ࠶ヲ⣽ࡣᮏ᭩ 2-4-2 ⠇ࢆཧ↷࣏࣌ࣥࠋࡇࡢ᭱ࡢ㔜

ᆺ࡛ࡿ࠶ஙඣᆺࡣ᪩ᮇデ᩿㸪᪩ᮇ⒪࡚ࡋ㓝⣲⿵⒪ἲࢆጞ࠸࡞ࡵ㝈ࡾ㸪ஙඣᮇṚ

ஸࡵࡓࡿࡍ㸪㚷ู࡚ࡋ㠀ᖖ㔜せ࡛ࡿ࠶ ࡇ࠺⾜ࢆ㓝⣲άᛶ ᐃࡢ⾑ℐ⣬ࡣᅾ࡛⌧ࠋ(18

࡛ᐜ᫆デ᩿ࠋࡿࡁ࡛ࡀࡇࡿ⮳ஙඣᮇࡣ⅖➽ࡢ㠀ᖖࠋࡿ࠶࡛⛥(iii)ࡣ㸪ඛኳᛶࣃ࣑࢜

SMA IIIࠋࡿ࡞㇟ᑐࡀ➼⩌㸪ඛኳᛶ➽↓ຊೃ࣮ࢳ ᆺ࡛ࡣ㍍ᗘࡢ CK ࡇࡿࡵㄆࢆ᪼ୖ್

 ࠋࡿ࠶ࡀ
 
�����᳨ᰝ�
������� ⏕Ꮫⓗ᳨ᰝ㸸ࢮ࣮ࢼ࢟ࣥࢳࣞࢡ�
��������� '0&( Į࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ��

� CK 㸦ᩘ༓㹼ᩘࡿࡍ᪼ୖⴭ᫂ࡣ್ U㸭L㸧ࡀ㸪⮩ᗋࡿ࡞ୗ㝆ഴྥࡾ࡞㸪10
௦ᚋ༙࡛ࡣṇᖖࠋࡿ࠶ࡶࡇࡿࡍ⚟ᒣᆺ≉᭷ࡿࢀࡉဗ㢌⅖ᚋࡢᶓ⣠➽⼥ゎ࡛ࡣ㸪

㏻ᖖࡢ್ࡢ 10 ಸ௨ୖࠋࡿࡍ᪼ୖ 
Ḟᦆᆺࣥࢩ࣓ࣟ��������� &0'�
� CK ࡢ㸦㏻ᖖࡿࡍ᪼ୖⴭ᫂ࡣ್ 10㹼150 ಸ㸧ࠋ 

10 
 

ᆺࣄࢵࣜࣝ࢘��������� &0'�
� CK  ࠋࡿࡍ㍍ᗘୖ᪼ṇᖖࡣ್
ࡢࡢࡑ��������� &0'�
� ṇᖖ࡛ࡲࡢࡶࡿࡍ᪼ୖࡽᵝࠋࡿ࠶࡛ࠎ 
������� 㟁Ẽ⏕⌮Ꮫⓗ᳨ᰝ㸦➽ᙉ┤ᛶࡣ࡛࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㔜せ㸧�
��������� �ᇶᮏࡢ㟁Ẽ⏕⌮Ꮫⓗ᳨ᰝᡤぢࡿࡅ࠾'0&(
� ➽㟁ᅗࡣ➽ཎᛶኚࢆ࿊ࠋࡿࡍᮎᲈ⚄⤒ఏᑟ㏿ᗘࡣ㐜ᘏࠋ࠸࡞ࡋ 
Ḟᦆᆺࣥࢩ࣓ࣟ��������� &0'�
� ⬺㧊ᛶࡢᮎᲈ⚄⤒㞀ᐖࡌ⏕ࢆ㸪㐠ື⚄⤒ඃࡀࡔឤぬ⚄⤒ࡶ㞀ᐖࢀࡉ㸪⏕ᚋ 6 ᭶௨ᚋ

࠸ከࡀࡇࡿࢀࡽࡵㄆࡀᮎᲈ⚄⤒ఏᑟ㏿ᗘ㐜ᘏ ࡢయᛶឤぬㄏⓎ㟁ࡸどぬㄏⓎ㟁ࠋ(19

㐜ᘏࡶㄆࠋࡿࡵ 
ᆺࣄࢵࣜࣝ࢘��������� &0'�
� ➽㟁ᅗ᳨ᰝ࡛ࡣ➽ཎᛶኚࢆㄆࠋࡿࡵ どぬㄏⓎ㟁ࡸయᛶឤぬㄏⓎ㟁ࡣṇᖖ࡛ࠋࡿ࠶ 
������� ➽⌮᳨ᰝ㸦&0' �㔜せ㸧ࡣ࡛'0*/
��������� �ᇶᮏࡢ⌮ᡤぢ➽ࡿࡅ࠾'0&
� ஙᗂඣ᪩ᮇࡽ㧗ᗘ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡢᡤぢຍ࠼㸪㛫㉁ࡢ⤖ྜ⤌⧊ቑ⏕㸪⬡⫫⨨ࡀ

ࣉࢱ࡞㸪ᗂᙅࡾ࠶ᙧ࡛ᴟᑠ࡛ࡣ⥔⥺➽ࠋࡿࢀࡽࡳ 2C ࡣචᰁⰍ࡛ࠋ࠸ከࡀ⥔⥺ ǂDG
 ࠋࡿࡍపୗࡃࡋⴭࡀᛂᛶࡿࡍᑐᢠయࡿࡍᰁⰍࢆ⢾㙐ࡢ
Ḟᦆᆺࣥࢩ࣓ࣟ��������� &0'�
� ࢩ㸪ච⤌⧊ᏛᰁⰍ࡛࣓ࣟࡋ࿊ࢆ⏕ቑ⧊⤌ྜ⤖࠸㸪ᙉ࡚࠼ຍᡤぢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽

ࣥ㸦ࣛࣥࢽ࣑ ǂ2㸧ࡢḞᦆࡣ࠸ࡿ࠶ⴭῶࢆㄆࠋࡿࡵ⓶⏕᳨࡚㸪ᇶᗏ⭷ࡢච⤌⧊Ꮫᰁ

Ⰽ࡛࣓ࣟࣥࢩ㸦ࣛࣥࢽ࣑ ǂ2㸧ࡢḞᦆࢆㄆࡶࡇࡿࡵデ᩿᰿ᣐࠋࡿ࡞ 
ᆺࣄࢵࣜࣝ࢘��������� &0'�
� ⏕ࡸ⥔⥺ቯṚࠋࡿࢀࡽࡳࡀቑຍࡢ⧊⤌⫫⬡ቑ⏕㸪⧊⤌ྜ⤖ࡢᑠྠ㸪㛫㉁ࡢ⥔⥺➽

ච⤌⧊ᏛᰁⰍ࡛ࠋ࠸࡞ᑡࡀࡿࡵㄆࡣ⥔⥺ VI ᆺࡢࣥࢤ࣮ࣛࢥḞᦆ㸦➽⤌⧊ෆ࡛

 ࠋࡿࡵㄆࢆ㸧ࡿ࠸࡚ࡋḞᦆⓗ␗≉⭷㠧⭷≉␗ⓗḞᦆ㸦➽㠧➽ࡣࡓࡲ㸧ࡿ࠸࡚ࡋḞᦆ
 
�����㑇ఏᏛⓗゎᯒ�
� ☜ᐃデ᩿┠ⓗࡢ㑇ఏᏛⓗゎᯒࡢᐇࡣ࡚ࡗࡓ࠶㸪㑇ఏሗཬࡧ㑇ఏᏊデ᩿ࡢᣢࡘព⩏

ࡀࡇ࠺࡞ࡇ࠾ࢆࢢࣥࣜࢭࣥ࢘࢝㑇ఏࡋ࠸࡞ㄝ᫂࡞㸪㐺ษ࡛ୖࡓࡋ༑ศ⌮ゎࢆ➼ពⅬ␃ࡸ

ᚲせ࡛ࡿ࠶  ࠋ(20
������� ⌧ᅾ㸪ᗣಖ㝤㐺⏝࡛ཷク᳨ᰝ♫ࡿ࠶ࡀ㑇ఏᏊ᳨ᰝ�

� 2018 ᖺ⌧ᅾ㸪ᗣಖ㝤㐺⏝ࡢ CMD 㑇ఏᏊ᳨ᰝࡣ㸪FCMD ࡢ FKTN 㑇ఏᏊ 3kb SVA ᆺ

FCMDࠋࡿ࠶࡛ࡳࡢゎᯒࡿಀᤄධࣥࢰ࣏ࢫࣥࣛࢺࣟࢺࣞ ࡍᐇࡎࡲ㸪ࡤࢀ࠶ࡀᛶ⬟ྍࡢ

 ࠋࡿ
������� ᗣಖ㝤㐺⏝࠸࡞ࡀ㑇ఏᏊ᳨ᰝ�
��������� )&0'�
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� 3kb ᤄධኚ␗௨እ㸦1 ሷᇶ⨨➼ࡢᚤᑠኚ␗㸧ࡢ FKTN 㑇ఏᏊゎᯒࡣ㸪⮬㈝ࡣ࠸ࡿ࠶◊

 ࠋࡿ࡞ࢫ࣮࣋✲
Ḟᦆᆺࣥࢩ࣓ࣟ��������� &0'㸪ࣄࢵࣜࣝ࢘ᆺ &0'�
�  ࠋࡿ࡞ࢫ࣮࣋✲◊㸪ࡃ࡞ࡣ࡛⏝ᗣಖ㝤㐺ࡣ㸪㑇ఏᏛⓗ᳨ᰝࡶࢀࡎ࠸
������� ḟୡ௦࡛࣮ࢧ࢚ࣥࢡ࣮ࢩఱࡿࡁ࡛ࡀ�
��������� )&0'ཬࡧ Į࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ��
� 㑇ఏᏊ᳨ᰝ࡛ᤄධኚ␗ࡀぢࡓࡗ࡞ࡽࡘሙྜ㸪ࡢ ǂ-ࡿ࠶࡛࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ

ྍ⬟ᛶࡾ࠶ࡀ㸪࣒࣮ࢯࢡ࢚ゎᯒ࡛デ᩿ࡢࡑࡋࡋࠋࡿ࠶ࡶࡇࡿ⮳㝿ࡣ㸪㦵᱁➽ච⤌

⧊ᏛᰁⰍ➼࡛ ǂ-DG  ࠋࡿ࠶ࡀᚲせࡿࡍㄆ☜ࢆࡇࡿ࠸࡚ࡋపୗࡀᛂᛶࡢ⢾㙐ㄆ㆑ᢠయࡢ
Ḟᦆᆺࣥࢩ࣓ࣟ��������� &0'�
� LAMA2 㑇ఏᏊࡣ 64 㸪㑇ఏࡽࡇ࠸࡞ࡶࢺࢵ࣏ࢫࢺࢵ࣍࡞ࡽ㸪᫂ࡋ᭷ࢆࣥࢯࢡ࢚ࡢ

Ꮚኚ␗᳨ࡢ⣴ࡣ㞴ࡃࡋ㸪ࡃ㒊ศḞኻ࡛ࡣᅔ㞴࡛ࠋࡿ࠶ 
��������� ᆺࣄࢵࣜࣝ࢘ &0'�
� COL6A1㸪COL6A2㸪COL6A3 ࡢ 3 㑇ఏᏊ᳨ࢆᰝࡿࡍᚲせࠋࡿ࠶ࡀ 
�
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ᅗ 1-1 ඛኳᛶ➽ࣇࣟࢺࢫࢪ 㸦࣮CMD㸧ࢆ࠺ᝈ⪅ࡢᆺデ᩿ࢆ㐍ࡿࡵ㝿࣮ࣕࢳ࣮ࣟࣇࡢ

 㸬ࢺ
 CK㸸ࢮ࣮ࢼ࢟ࣥࢳࣞࢡ㸪GAA㸸㓟ᛶ ǂࢮ࣮ࢲࢩࢥࣝࢢ㸪DM1㸸➽ᙉ┤ᛶࢺࢫࢪ

1࣮ࣇࣟ ᆺ㸪FCMD㸸⚟ᒣᆺඛኳᛶ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸬 
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ᅗ 1-2 ⚟ᒣᆺඛኳᛶ➽6 ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ ⬻ࡢ᭶ዪඣ MRI ⏬ീ㸬 
�
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�
�
�
�
�
�
� �

ᅗ 10 ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᆺඛኳᛶࣄࢵࣜࣝ࢘ 1-3 ṓ⏨ඣࡢ⭣ MRI ⏬ീ㸬 
�
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0''*�&'*�

W\SHV� 㑇ఏᏊྡ� 20,0␒ྕ� ᶵ⬟�

0''*�� POMT1� ������� ඹ�3207 �㌿⛣㓝⣲ࡢࢫ࣮ࣀ࣐ࣥ2

0''*�� POMT2� ������� ඹ�3207 �㌿⛣㓝⣲ࡢࢫ࣮ࣀ࣐ࣥ2
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0''*�� DAG1� ������� Įࣥ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪ⺮ⓑ�
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0''*��� B3GALNT2� ������� 1�$FHW\OJOXFRVDPLQLO�㌿⛣㓝⣲��320.㛵㐃ࣥࣜࡢ㓟ಁ㐍�
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0''*��� B3GNT1 � ������� 1�$FHW\OJOXFRVDPLQLO�㌿⛣㓝⣲�
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&'*�0� DOLK� ������� 'ROLFKRO�SKRVSKDWH�⏕ྜᡂ�

⾲ 1-1� ǂ-ࡢ࣮ࢳࣃࣀ࢝ࣜࢢࣟࢺࢫࢪཎᅉ㑇ఏᏊ㸬 
� �
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➨ �❶� ⫥ᖏᆺ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸦ᑠඣ㹼ᡂே➽ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪᆺデ᩿ࢆᛕ㢌㸧�
�

�����⫥ᖏᆺ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸦/*0'㸧ࡢᝈᴫᛕ�
� ⫥ᖏᆺ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸦limb-girdle muscular dystrophy㸪LGMD㸧࠺࠸ᝈᴫᛕࡢ

ᥦၐࡣẚ㍑ⓗ㐜ࡃ㸪ୖࠕ⫥ᖏࡸ⭜ᖏࡽጞࡿࡲ➽ຊపୗࢆ࿊ࡋ㸪Ⓨ⤒㐣ࡀẚ㍑ⓗ㐜ࡃ㸪

㏻ᖖࡣᖖᰁⰍయຎᛶ㑇ఏࡢࡶࡿࢆ 㸪1954࡚ࡋࠖ ᖺ Walton  Nattrass ࡉ⾲Ⓨࡾࡼ

ࡓࢀ ࡓࡓࡗ࡞࠺ࡼࡿࢀࡉሗ࿌࡚ࡋᆺࡌྠࡶࡢࡶࡿࢆᚋ㸪ᖖᰁⰍయඃᛶ㑇ఏࡢࡑࠋ(1

ࡣ㸪୍ࡾ࡞ࡇࡴྵࢆែ࡞㸪ከᵝ࡛␗㉁ࡵ waste basket ࣟࢺࢫࢪࠋࡓ࠸࡚ࢀࢃᢅ

ࡢࡃ㸪ከࡾࡼ✲◊ศᏊ㑇ఏᏛⓗࡢ༢㞳௨㝆ࣥࣇ LGMD ࣇࣟࢺࢫࢪ⣽⬊⭷㏆ഐ࡛➽ࡣ

ᖖᰁⰍయඃᛶࠋࡿ࠸࡚ࢀࡉゎ᫂ࡀࡇࡿ࠶ᶵ⬟పୗ࡛ࡋ࠸࡞Ḟᦆࡢࢡࣃࣥࢱࡿࡍ㛵㐃ࣥ

࡚ࡋᆺࡢ LGMD1A㹼LGMD1H ࡚ࡋᆺࡢ㸪ᖖᰁⰍయຎᛶࡀ LGMD2A㹼LGMD2Z
ࡿ࠸࡚ࢀࡉሗ࿌ࡀ 2㹼6)㸦⾲ 2-1㸧2018ࠋ ᖺ LGMD ࡉᥦၐࡀྡἲ࡞ࡓ᪂ࡿࡍ㛵ᆺࡢ

ࡀࡓࢀ 7)㸪ࡔࡲ༑ศࠋ࠸࡞࠸࡚ࢀࡉ⌮ᩚᮏ✏࡛ࡣᚑ᮶ࡢᆺྡ⛠ࠋࡿ࠸⏝ࢆ 
�

�ᗋⓗ≉ᚩ⮫ࡢ'0*/�����
������� �ᚩ≉ࡢ࡚ࡋ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽
� ࡢࢇ LGMD ࡀ⦰ⴎ➽ຊపୗ➽ࠎ㸪ᚎࡋຊపୗ࡛Ⓨ➽ࡢᅄ⫥㏆ࡸ㸪⭜ᖏࡣ

㐍⾜ࠋࡿࡍᚑ࡚ࡗ㸪ከࡢࡃ࡛ࡾࡓࡗࡀୖࡕ❧ࠕ㝵ẁࡀࡢࡿࡍࡾࡓࡗୖࢆኚࠖ࠺࠸

≧࡛ึⓎࡋࡋࠋࡿࡍ㸪LGMD2B ዲᆺ㐲୕ࡣ␗ኚࡢ࢙ࣥࣜࣝࣇࢫࢪࡿ࠶ཎᅉ㑇ఏᏊ࡛ࡢ

ᆺࡶ࣮ࢳࣃ࣑࢜࿊࠺ࡼࡿࢃࡽࡇࡿ࠺ࡋ㸪㐲ඃࡢ➽ຊపୗࢆ࿊ࡿࡍ࠶ࡶ

⾲ࢆᆺ࠸ࡍࡸࡋ࿊ࢆᚩⓗᡤぢ≉ࡢ㦵᱁⣔➽ࠋࡿࡍせࢆὀព࡛ࡢࡿ࠺ࡾ 2-2  ࠋࡓࡵࡲ
� ᚰࡸᩚ⬦㸪྾ࡓࡗ࠸⏕ணᚋࢆᕥྑࡿࡍ≧ࡣ㸪ᆺࡾࡼഴྥᕪࡀ

⾲㸦ࡿ࠶ 2-3㸧ࠋ 
������� 㚷ูࡀ㞴࠸ࡋ➽ᝈ�
� ࣑࢜㸪ඛኳᛶࡓࡲࠋࡿ࡞㇟ᑐࡢᙜ↛㚷ูデ᩿ࡣᆺࡢࡿࢀࡲྵ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽

ᅄ⫥㏆ࡀ㸪➽ຊపୗࡾ࠶ࡀࡿࡍ㢧ᅾࡀ≦࡚ࡅᡂேᮇࡽ㟷ᖺᮇࡶ࣮ࢳࣃ

ࡣሙྜ࠸ᙉ LGMD 㸪⮬ᕫචᛶ➽ᝈ㸦චᅾࡢࡑࠋࡿ࠶ࡀࡇ࠸ࡋ㞴ࡀ㚷ูࡢ

ᛶቯṚᛶ࣮ࢳࣃ࣑࢜㸪⓶➽⅖㸪ከⓎ➽⅖㸪ᑒධయ➽⅖㸧㸪௦ㅰᛶ➽ᝈ㸦➽ᆺ⢾ཎ㸧㸪

࣭ࢺ࣮ࣂ㸪⚄⤒➽᥋ྜ㒊ᝈ㸦ඛኳᛶ➽↓ຊೃ⩌㸪㔜➽↓ຊ㸪ࣛࣥࣜࢻࣥࢥࢺ࣑

㸪LGMDࡣᝈࡓࡗ࠸ೃ⩌㸧ࣥࢺ࣮  ࠋࡿࢀࡽ▱ࡀࡇࡿ࠶ࡀ࠸ࡋ㞴ࡀ㚷ูࡢ
� ࡸࡢ௨እ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ LGMD ௨እࢆ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡢ㚷ูࡋ㸪ṇ࠸ࡋ LGMD
ࡅࡔࡘ❧ᙺ᪥ᖖデ⒪࠺࠸་⒪ᥦ౪࡞㐺ษ≧ホ౯࡞☜㸪ⓗࡣࡇࡿᚓࢆᆺデ᩿ࡢ

ࡿࡀ࡞ࡘࡶ⒪㛤Ⓨ࡞ࡓ᪂ࡸ㸪ែゎ᫂ࡃ࡞࡛  ࠋ(8
� ࢥࢺ࣑㸪ࡸ࣏࣌ࣥࡿ࠶᥋ྜ㒊ᝈ㸪➽ᆺ⢾ཎ࡛➽⤒⚄ࡸ㸪⮬ᕫචᛶ➽ᝈࡃ

ࡿ࠶࡛ࣜࢻࣥ MELAS ࡿ࠶㔜せ࡛ࡣ㚷ูࡢࡑ㸪ࡾ࠶࡛⬟ྍࡀ⒪ࡿࡼ㸪⸆≀⒪ἲࡣ

㸦⾲ 2-4㸧ࠋ 
� LGMD ᅗࢆࢺ࣮ࣕࢳ࣮ࣟࣇࡢ㝿ࡿࡵ㐍ࢆᆺデ᩿ࡢ⪅ᝈ࠺ࢆ 2-1 ࡇ㸪ࡣ௨ୗࠋࡍ♧
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 ࠋࡿࡎㄽ࡚ࡗἢࢺ࣮ࣕࢳ࣮ࣟࣇࡢ
� 㔜➽↓ຊࠕࠖࣥࣛࢻ࢞デ⒪࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᆺࢾ࢙ࣥࢩࣗࢹࠕ㸪ࡣᮏ㑥࡛࠾࡞

デ⒪ࡀࠖࣥࣛࢻ࢞Ⓨหࢀࡉ㸪ࠕᑒධయ➽⅖デ⒪ࡢᡭᘬࡁ 㸦㑇ఏᛶ࿘ᮇࣝࢿࣕࢳ➽ࠕࠖ

ᛶᅄ⫥㯞⑷㸪㠀࣮ࣇࣟࢺࢫࢪᛶ࣮ࢽࢺ࣑࢜ೃ⩌㸧デ⒪ࡢᡭᘬࡧࡼ࠾ࠖࡁ㸪⦕ྲྀࡾ✵⬊

ࣞࢢ࣮࢙ࢩ࣭ࢥࢫࢿ࣐ࣜ㸪࣮ࢳࣃ࣑࣒࢜ࣞࢫ࣋㸪ࣄࢵࣜࣝ࢘㸪࣮ࢳࣃ࣑࢜㐲ᆺ࠺కࢆ

ࣥೃ⩌㸪║ဗ㢌㐲ᆺ࣮ࢳࣃ࣑࢜㸪୕ዲᆺྛࡢ࣮ࢳࣃ࣑࢜デ᩿ᇶ‽ࡀసᡂࡾ࠾࡚ࢀࡉ㸪

࢞ࡢ᪥ᮏ⚄⤒Ꮫࠋࡿ࠶㞟୰࡛⦆ࡀࠖࡁᡭᘬࡢデ⒪࣮ࢳࣃ࣑࢜ᕫ㈎㣗✵⬊ᛶ⮬ࠕࡽࡉ

ࡾ࠶࡛⬟㜀ぴྍ࡛ࢺࢧࣈ࢙࢘ࣥࣛࢻ 9)㸪デ⒪ࡢཧ⪃ࠋࡿ࡞ 
 
�ሗ࡞ᚲせ࡚ࡋ๓ᥦࡢデ᩿⢭ᰝࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽�����
������� ᐙ᪘Ṕ�

� デ᩿ࡣ㸪ᐙ᪘Ṕ࡛ࡢࡿࢀࡲྵࡀࡇࡿ࠶㑇ఏᛶᝈ࡛ࠖࠕ⩏ᐃࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽

ᴟ࡚ࡵ㔜せ࡛ࡿ࠶ ᕥࡀෆᐜࡢ㸪㚷ูデ᩿࡚ࡗࡼࡿࢀࡉᐃࡀ㑇ఏᙧᘧ࡞࠺ࡼࡢࠋ(10

 ࠋࡿࢀࡉྑ
� ᐙ⣔ෆⓎ⪅ࡢ⮫ᗋࡧࡼ࠾㑇ఏሗࡣ㸪㑇ఏࡿࡅཷࢆࢢࣥࣜࢭࣥ࢘࢝㝿ࡣྍḞ࡛࠶

ᐙ⣔ෆⓎࡣࡵࡓࡿᚓࢆሗࡢࡑ㸪ࡀࡿ࡞ሗ࡞㔜せデ᩿ࡢ⪅ᐙ⣔ෆⓎࡢ㸪ูࡋࡿ

⪅ᮏேྠࡢពࡀᚲせ࡛ࡣࡇࡿ࠶ㄽࢆಗࠋ࠸࡞ࡓ 
������� ➽ኚᛶࡢศᕸ�
� ➽ኚᛶࡢศᕸࡣ㸪➽ⴎ⦰ࡸ➽ຊపୗࡓࡗ࠸デᐹࡿࢃ࡚ࡗࡼ⮫ᗋീ㸪㦵᱁➽⏬ീ

᳨ᰝࠋࡿࡁ࡛ࡀࡇࡿ▱ࡾࡼᆺࡾࡼ➽ኚᛶࡢศᕸ㐍⾜࣮ࣥࢱࣃ≉ᚩࢀࡽࡳࡀ㸪

ࡿ࠶࡛⏝᭷࡚ࡋ㝿デ᩿ࡣ㦵᱁➽⏬ീ᳨ᰝࡿࡁฟ᳨࡛ࢆࡽࢀࡑ  ࠋ(11
������� ᚰ࣭ᩚ⬦࣭྾࣭ᄟୗ㞀ᐖ➼ࡢ㝶క≧�
� ࠋࡿࡍ⤖┤ᑟධࡢ⒪ࡿࡍᕥྑࢆ㸪⏕ணᚋࡃ࡞࡛ࡾࡤࡘ❧ᙺ㸪ᆺデ᩿ࡣࡽࢀࡇ

➽ᝈࡀࡿࢀࢃࡣ㸪୍ᗘࡣᚰᶵ⬟྾ᶵ⬟ࢆホ౯ࠋ࠸ࡓࡵ່ࢆࡇࡿࡍ 
������� ⾑Ύࢮ࣮ࢼ࢟ࣥࢳࣞࢡ�
� ⏣㸪ᮡࡣ᪼ୖࡢ㸦creatine kinase, CK㸧ࢮ࣮ࢼ࢟ࣥࢳࣞࢡࡿࡅ࠾࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽

ࡾࡼࡽ 1959 ᖺሗ࿌ࡓࢀࡉ ࡎ㸪➽ᝈ࡛ᚲࡋࡋࠋ(12 CK ࡲࠋ࠸࡞ࡽ㝈ࡣࡿࡍ᪼ୖࡀ

࠺ࡼࡢ㧊ᛶ➽ⴎ⦰⬨⌫ࡓ CK ࡀ 1,000IU/L ⛬ᗘࡿࡍ᪼ୖ࡛ࡲ⚄⤒ཎᛶ➽ⴎ⦰ࠋࡿ࠶ࡶ

⾑Ύ CK LGMDࠋ࠸ࡋ㞴ࡣࡢࡿࡍุ᩿ࢆ࠺ᝈ➽࡛ࡅࡔ್ 㸪CKࡶ୰࡛ࡢ ⛬ࡢ᪼ୖ

ᗘࡣᆺࡾࡼᵝࡿ࠶࡛ࠎ㸦⾲ 2-5㸧ࠋ➽ⴎ⦰ࡀᴟᗘ㐍⾜ࡿࡍ CK ࡇࡿࡍపୗࡀ್

 ࠋࡿࡍせࢆព␃ࡶ
 
�ᰝ᳨࠸ࡓࡁ࠾࡚ࡋᐇ๓ࡢ᳨⏕➽�����
� LGMD ᐇ๓ࡢ᳨⏕➽㸪ᛕ㢌ࢆᝈ㸧࡞⬟ྍࡀ⒪ࡃᝈ㸦➽࠸ࡋ㞴ࡀ㚷ูࡢ

᳨࠸ࡓࡁ࠾࡚ࡋᰝࢆᣲࠋࡿࡆ 
������� 㦵᱁➽⏬ീ᳨ᰝ�
� 㦵᱁➽ࡢ⅖ᛶኚࡣ MRI ࡛ T2 㧗ಙྕീࢆ࿊࡛ࡢࡿࡍ㸪⮬ᕫචᛶ➽ᝈࡢ㚷ูᙺ
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Xࠋࡿ࠶࡛⏝᭷Ỵᐃࡢ㸪➽⏕᳨㒊ࡃ࡞࡛ࡾࡤࡘ❧ ⥺ CT ホ⯡ⓗࢆ㸪ᅄ⫥࣭యᖿࡣ

౯ࡢࡿࡍ㐺ࡿࡍ㸪CT  ࠋࡿࡍ㐺ࡢࡿࡍ㏣㊧ࢆኚᛶ㛗ᮇⓗ࡛ࡢࡿࢀࡉ⩏ᐃព୍ࡀ್
������� ➽⅖㛵㐃ᢠయ�
� LGMD ࣮ࢳࣃ࣑࢜චᅾᛶቯṚᛶ࡞ᚎ⦅ࡀ⾜㸪㧗㱋Ⓨ࡛㐍୰ࡢࡓ࠸࡚ࢀࡉ

ࡿ࠸࡚ࢀࡉሗ࿌ࡀࡇࡿ࠶ࡀ 㸪LGMDࡶ⅖➽ከⓎ➽⅖㸪ᑒධయࡸ⅖➽⓶ࠋ(13 ⤒ࡢ㢮ఝ

㐣ീࢆ࿊ࡢࡽࢀࡇࠋࡿ࠶ࡀࡇࡿࡍ⮬ᕫචᛶ➽ᝈࡶ㸪デ᩿ࡣ➽⌮ᡤぢࡀᚲせ

⾲㸦ࡿࢀࡲᮃࡀᥦฟࡢ㛵㐃ᢠయ⅖➽࡚ࡋ๓ᚋ᳨⏕➽ࡾࡓ࠶㸪⢭ᰝࡀࡿ࠶࡛ 2-6㸧14)ࠋ 
������� 㓟ᛶȘࢮ࣮ࢲࢩࢥࣝࢢάᛶࡢ⇱ℐ⣬⾑ࢢࣥࢽ࣮ࣜࢡࢫ�
� 㸦⢾ཎ࣏࣌ࣥ 2 ᆺ㸧ࡣ㸪࣒࣮ࣛࢰࢯ㓝⣲࡛ࡿ࠶㓟ᛶ ǂ ࡢ㸦GAA㸧ࢮ࣮ࢲࢩࢥࣝࢢ

άᛶపୗࡾࡼ㸪㌟ࣥࢤ࣮ࢥࣜࢢࡿࡅ࠾➽ࡅࢃࡾ௦ㅰ㞀ᐖࡍࡓࡁࢆᖖᰁⰍయຎᛶࡢ

㑇ఏᏊᝈ࡛ࠋࡿ࠶≧ࡀẚ㍑ⓗ㍍࠸ᡂேⓎࡢࡣ㸪LGMD ࠸ࡋ㞴ࡀ㚷ูᗋⓗ⮫

ࡾࡼ⾑㸪⇱ℐ⣬ࡀࡿ࠶ࡀࡇ GAA άᛶࡀ⡆౽࣏࣌ࣥࠋࡿࡁ࡛ࢢࣥࢽ࣮ࣜࢡࢫࡣ㓝

⣲⿵⒪ἲࡀᐇ⏝ࡾ࠾࡚ࢀࡉ㸪㚷ูࡀ㔜せ࡛ࠋࡿ࠶⇱ℐ⣬⾑࡛ GAA άᛶࡀపୗ࠸࡚ࡋ

㑇ఏᏊከࡿࡍ࿊ࢆ㓝⣲ഇపୗࡶ㝧ᛶ࡛ࢢࣥࢽ࣮ࣜࢡࢫ㸪ࡀࡿࡁᐃ࡛ྰࢆ࣏࣌ࣥࡤࢀࡅ࡞

ᆺ㸦ഇḞᦆ㸸pseudodeficiency㸧ࡀ᪥ᮏேࡣከ࡛ࡢ࠸㸪࣏࣌ࣥࡢデ᩿☜ᐃࣃࣥࣜࡣ⌫࣭

➽⤌⧊࣭⥺⥔ⱆ⣽⬊➼࡛ࡢ GAA 㓝⣲άᛶ ᐃࡸ GAA 㑇ఏᏊゎᯒࡓࡗ࠸⢭ᰝࢆせࠋࡿࡍ

⢭ᐦ᳨ᰝタ୍ぴࠖࠕࢺࢧࣈ࢙࢘㸪᪥ᮏඛኳ௦ㅰ␗ᖖᏛࡣᐇタࢢࣥࢽ࣮ࣜࢡࢫ

㸦http://jsimd.net/iof.html㸧ࢆཧ↷ࠋࡇࡢ 
������� ங㓟࣭ࣥࣅࣝࣆ㓟㸦⾑ᾮ㸪㧊ᾮ㸧�
� ࡍ࿊ࢆⓎసᛶᚩೃࡢ⤒⚄୰ᯡࡓࡗ࠸ࢇࢇ࡚ࡸ㸪⬻༞୰ᵝⓎసࡣ࡛ࣜࢻࣥࢥࢺ࣑

㸪LGMDࡾ࠶ࡀࡿࡍయࢆኚ➽ࢀࡲ㸪ࡀ࠸ከࡀࡇࡿ ࡀࡇࡿࡍせࢆ㚷ูࡢ

⬻㸪ࡣデ᩿ࡢࣜࢻࣥࢥࢺ࣑ࠋࡿ࠶ MRI ࡢ࡛ T2 㧗ಙྕኚࡸ➽⌮ᡤぢ㸪㑇ఏᏊゎᯒ

㸪デࡃከࡀࡇࡿࡍ᪼ୖࡀ㓟ࣥࣅࣝࣆங㓟࣭ࡢ㧊ᾮࡸ㸪⾑ᾮࡀࡿࢀࢃ⾜ከゅⓗࡾࡼ➼

ࡿ࠶ᆺ୍࡛ࡢࣜࢻࣥࢥࢺ࣑ࠋࡿ࡞⪄ཧࡢ᩿ MELAS 㸪ᮏ㑥ࡋᑐ༞୰ᵝⓎస⬻ࡢ

ࡀࣥࣜ࢘ࢱ࡛ 2019 ᖺ 2 ᭶⸆ᢎㄆࡽࡇࡓࢀࡉ㸪㚷ูࡀ㔜せ࡛ࠋࡿ࠶ 
������� ่⃭➽㟁ᅗ�
� 㔜➽↓ຊ㸪ࣛࣥࣥࢺ࣮࣭ࢺ࣮ࣂೃ⩌㸪ඛኳᛶ➽↓ຊೃ⩌ࡓࡗ࠸⚄⤒➽᥋ྜ

㒊ᝈࡣ㸪ࡣ࡚ࡗࡼ᫆⑂ປᛶࡸ≧ࡢ᪥ෆኚືࡎࡓ❧┠ࡀ㸪⦆ᚎ㐍⾜ᛶࡢ➽ຊపୗ

 ࠋࡘ❧ᙺ㚷ูࡀሙྜ㸪่⃭➽㟁ᅗࡢࡽࢀࡇࠋࡿ࠶ࡀࡇࡿࡍ࿊ࢆ⦰ⴎ➽ࡸ
� 㟁ᅗ᳨ᰝ࡛➽ࡶ㸪⮫ᗋⓗࡀຊᅇ➽ࡿࡼ⦰㸪ᙉࡣ࡛⩌ೃࣥࢺ࣮࣭ࢺ࣮ࣂࣥࣛ

 ࠋࡿࢀࡽࡵㄆࡶ
� ඛኳᛶ➽↓ຊೃ⩌ࡣ㸪᪥ෆኚືࡶࡾࡼ㸪ᩘ᪥㹼ᩘ㐌ࡢ༢࡛᫆⑂ປᛶࡸᛰឤࡀኚື

 ࠋࡘ❧ᙺ㸪㚷ูࡾ࠶ࡀࡇࡿࡳࢆ᪥ᕪኚືࡿࡍ
������� 㔪➽㟁ᅗ࡛࣮ࢽࢺ࣑࢜ࡢᨺ㟁�
� ➽ᙉ┤ᛶ2࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ ᆺ㸦Myotonic dystrophy type 2, DM2㸧࠺ࡼࡢ㸪➽ᙉ┤ೃ

⩌࡛LGMD㢮ఝࡢ⮫ᗋീࢆ࿊ࡿࡍᆺ࣮ࢽࢺ࣑࢜ࠋࡿ࠶ࡀᨺ㟁ࡘ❧┠ࡀሙྜࡢデ᩿ᡭ㡰ࡣ㸪

➨ 3  ࠋ࠸ࡓࢀࡉ↷ཧࢆ❶
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������� ᗣಖ㝤㐺⏝ࡢ㑇ఏᏛⓗ᳨ᰝ�
� ᗣಖ㝤㐺⏝ࡢ㑇ఏᏛⓗ᳨ᰝࡕ࠺ࡢ㸪᳨ᰝ♫ཷࡀク᳨ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡿ࠸࡚ࡋᰝ

1࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㑇ఏᏊゎᯒ㸪➽ᙉ┤ᛶࣥࣇࣟࢺࢫࢪ㸪ࡣ ᆺ㸦Myotonic dystrophy type 1, 
DM1㸧ࡢ DMPK 㑇ఏᏊ 3’㠀⩻ヂ㡿ᇦ CTG 㓄ิఙ㛗ಀࡿゎᯒ㸪⚟ᒣᆺඛኳᛶ➽ࢫࢪ

ࣇࣟࢺ 㸦࣮Fukuyama congenital muscular dystrophy, FCMD㸧ࡢ FKTN 㑇ఏᏊ 3kb SVA
ᆺࣞࣥࢰ࣏ࢫࣥࣛࢺࣟࢺᤄධಀࡿゎᯒࡢ 3 㸦2018ࡿ࠶࡛ࡘ ᖺ 12 ᭶⌧ᅾ㸧ࠋ 
� ࣇࣟࢺࢫࢪዪᛶࡸ㸦Becker muscular dystrophy, BMD㸧࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᆺ࣮࢝ࢵ࣋

ࣥࡣ LGMD  Multiplex Ligation-dependent Probeࠋࡿ࠶ࡀࡇ࠸ࡋ㞴ࡀ㚷ู
Amplification㸦MLPA㸧ἲࣥࣇࣟࢺࢫࢪࡿࡼ㑇ఏᏊゎᯒࡣ㸪79 ಶࡒࢀࡑࢆࣥࢯࢡ࢚ࡢ

ࢀ PCR ἲ࡛ቑᖜ᳨࡚ࡋฟࡿࡍ᪉ἲ࡛2ࠋࡿ࠶ ㄆࡀ「㔜ࡸḞኻࡢࣥࢯࢡ࢚ࡓࡋ⥆㐃ࡢ௨ୖࡘ

㸪MLPAࡋࡋࠋࡿࡁᐃ࡛☜ࢆデ᩿ࡢࣥࣇࣟࢺࢫࢪ㸪ࡤࢀࢀࡽࡵ ἲ࡛ࡅࡔデ᩿ࢆ☜ᐃ

⣙ࡢయࡣ⪅ᝈࣥࣇࣟࢺࢫࢪࡘᣢࢆ␗ኚ࡞࠺ࡼࡿࡁ࡛ 60㸣㐣࡚ࢀࡽ▱ࡀࡇ࠸࡞ࡂ

ⓑⓎ⺮ࣥࣇࣟࢺࢫࢪࡢ➼චᰁⰍࡿࡼ➽᳨⏕ࡣ࡛ࣥࣇࣟࢺࢫࢪࡢ௨እࢀࡑ㸪ࡾ࠾

⌧ゎᯒࡀデ᩿ᚲせ࡛ࣥࣇࣟࢺࢫࢪࠋࡿ࠶㑇ఏᏊࡢ༢⊂ࣥࢯࢡ࢚Ḟኻࡸ㸪MLPA ἲ࡛ࢪ

⺮ࣥࣇࣟࢺࢫࢪ㦵᱁➽චᰁⰍ࡛ࡢࡓࡗ࡞ࡁᐃ࡛ྠࢆ␗ኚࡢ㑇ఏᏊࣥࣇࣟࢺࢫ

ⓑⓎ⌧ࡢపୗࡋ࠸࡞Ḟᦆࢆㄆࡓࡵሙྜࡣ㸪┤᥋ࢫ࢚ࣥࢡ࣮ࢩἲࡾࡼ㑇ఏᏊኚ␗᳨ࢆ⣴

ࡉࡎ㸪ࡣἲࢫ࢚ࣥࢡ࣮ࢩ᥋┤ࠋࡿࡁ࡛ DNA ◊✲ᡤࡀಖ㝤㐺⏝᳨ᰝཷ࡚ࡋクࡿࡍ 15)㸪

ᝈ⪅Ⓩ㘓ᕼᮃ⪅ࡣ⚄⤒࣭➽ᝈᝈ⪅Ⓩ㘓 Remudy16)࡛ࡢᐇࠋࡿ࠶࡛⬟ྍࡀᗣಖ㝤ࡼ

⪅ᝈ࡚ࡋཎ๎ࠕࡣ㑇ఏᏛⓗ᳨ᰝࡿ 1 ேࡁࡘ 1 ᅇ⟬ᐃ࡛ࡾ࠾࡚ࢀࡉࡇࠖࡿࡁ㸪2ࠕ ᅇ

௨ୖᐇࡿࡍሙྜࡣ㸪ࡢࡑ་⒪ୖࡢᚲせᛶ࡚࠸ࡘデ⒪ሗ㓘᫂⣽᭩ࡢせḍグ㍕ࠖࡿࡍ

ᚲせࠋࡿ࠶ࡀ 
 
�����➽⏕᳨�
� ⏕᳨࡛ᚓࡶ࠾ࡣ⧊⤌➽ࡿࢀࡽ㸪⌮ᡤぢࡢホ౯㸪⺮ⓑⓎ⌧ࡢศᯒࠋࡿࢀࡽ࠸⏝ 
������� ➽⌮ᡤぢ 17)�
� LGMD2Aࠋࡿࡵㄆࢆ⏕ቑࡢ⏕⥺⥔㸪㛫㉁ࡸ⥔⥺㸪ቯṚࡣᛶኚ࡛࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ ࠾

ⓗ㑇ఏ⨶⥙ࡢ㸪ᚋ㏙ࡣ⌮ᡤぢ➽ࠋࡿ࠶ࡀᆺࡿࡍ࿊ࢆᚩⓗᡤぢ≉࡞࠺ࡼࡢ⥔⥺ศⴥࡿࡅ

Ꮚゎᯒࣝࢿࣃࡿࡅ࠾㑅ᢥᙳ㡪ࡓࡲࠋࡿࡍ㸪⥙⨶ⓗ㑇ఏᏊゎᯒ᳨࡛ฟࢺࣥࣜࣂࡓࢀࡉ

 ࠋࡿ࠶ࡀࡇࡿ࡞⏝᭷ࡀ㸪➽⌮ᡤぢ㝿ࡿࡍホ౯ࢆཎᛶࡢ
������� ⺮ⓑⓎ⌧ࡢศᯒ㸸චᰁⰍ㸪ࢺࢵࣟࣈࣥࢱࢫ࢚࢘�
� 㐺ษ࡞ᢠయ࠸⏝ࢆ㸪࡛ࡅࡔࡿࡁ⥙⨶ⓗ㸪Ᏻᐃࡓࡋศᯒࢆᐇࡿࡍタ౫㢗ࡇࡿࡍ

㸪ᅗࡣ࡛࣮ࢱࣥࢭ✲◊ᅜ❧⢭⚄࣭⚄⤒་⒪ࡤ࠼ࠋ࠸ࡋࡲᮃࡀ 2-1 ➽᳨⏕ࡢⓑ⺮ࡓࡆᣲ

 ࠋࡿ࠸࡚ࢀࢃ⾜ࡀⓎ⌧ศᯒࡿࡅ࠾
 
�����⥙⨶ⓗ㑇ఏᏊゎᯒ�
� ḟୡ௦࣮ࢧ࢚ࣥࢡ࣮ࢩ㸦next generation sequencer㸪NGS㸧ࡾࡼ㸪㑇ఏᏊゎᯒࡢຠ⋡

▱㸪ᮍゎᯒࡿࡍ㇟ᑐࢆᝈཎᅉ㑇ఏᏊࡢ▱㸪᪤࡚ࡋᡭἲࡢࡑࠋࡓࡋୖྥ㣕㌍ⓗࡣ
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 ࠋࡿࡁู࡛ゎᯒࡿࡍ㇟ᑐࢆ㑇ఏᏊࡢ
������� �ࢢࣥࢩ࢚ࣥࢡ࣮ࢩࣜࢺࢵࢤ࣮ࢱ
� 㑇ఏᛶ➽ᝈࡢཎᅉ㑇ఏᏊࡣ᪤⣙ 200 㑇ࡿࡍ⨶⥙ࢆ࡚ࡍᝈ➽ࠋࡿ࠸࡚ࢀࡉᐃྠࡀ

ఏᏊࡣ࡛ࣝࢿࣃデ᩿ࡢຠ⋡⢭ᗘ࡚ࡗ࠼ࡀపୗࠋࡿࡍᅜ❧⢭⚄࣭⚄⤒་⒪◊✲࣮ࢱࣥࢭ

㸪NGS࠺ࡼࡢࡇࠋࡿ࠸࡚ࢀࡉసᡂࡀࣝࢿࣃ㑇ఏᏊࡓࡌᛂ㸪➽⌮ᡤぢࡣ࡛ ࢱࡓ࠸⏝ࢆ

 ࠋ࠸࡞ࡏḞࡀ⌮ᡤぢ➽㸪⮫ᗋሗࡣࢢࣥࢩ࢚ࣥࢡ࣮ࢩࣜࢺࢵࢤ࣮
������� �ゎᯒ㸪ᐙ⣔ゎᯒ࣒࣮ࢺࣉࣜࢡࢫࣥࣛࢺゎᯒ㸪࣒࣮ࢯࢡ࢚
� ࡽ࣒ࣀࢤ㸪ࣥࢯࢡ࢚㡿ᇦࡸ㌿⏘≀ࢆ⥙⨶ⓗゎᯒࡿࡍᢏ⾡ࡀ㛤Ⓨࠋࡿ࠸࡚ࢀࡉ

ⓗព⩏ࢆ☜ㄆࡣࡵࡓࡿࡍ㸪⾑⦕⪅ྠࡢពࢆᚓ࡚ᐙ⣔ゎᯒࡿࡍࢆᚲせࡾ࠶ࡶᚓࠋࡿ㐺ษ࡞

ሗᇶ࡙ࡓ࠸๓❶ࡢ࡛ࡲゎᯒ࡛デ᩿ࡀ☜ᐃ࠸࡞ࡋሙྜࡣ㸪ᮍデ᩿ᝈࣈࢳࢩࢽ

㸦IRUD㸧ࡢゎᯒ౫㢗᳨ࢆウ࠸࡞ࢀࡋࡶ࠸ࡼࡶ࡚ࡋ  ࠋ(18
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/*0'"㸸៏ᛶ㐍⾜ᛶࡢ➽ຊపୗ㸦㏆ඃࡀከ࠸㸧1)�

⢭ᰝࡢ๓ᥦ࡚ࡋᚲせ࡞ሗ㸸�
z� ᐙ᪘Ṕ�Ѝ�㑇ఏᙧᘧ᳨ࡢウ�

¾� ᐙ⣔ෆⓎ⪅ࡢ⢭ᰝ⤖ᯝ 2)�
z� ➽ኚᛶࡢศᕸ�

¾� ⮫ᗋീ㸦ⴎ⦰㸪➽ຊపୗ㸧�
¾� 㦵᱁➽⏬ീ᳨ᰝ�

z� ᚰ࣭ᩚ⬦࣭྾➼ࡢ㝶క≧ 3)�
z� ⾑Ύࢮ࣮ࢼ࢟ࣥࢳࣞࢡ�

1)�㔪➽㟁ᅗ࡛㐠ື༢ືࡢဨࢆ☜ㄆࡋ
⚄⤒ཎᛶ➽ⴎ⦰ࢆ☜ᐇྰᐃࡿࡍ
 㔜せࡀࡇ

2)�㑇ఏࢢࣥࣜࢭࣥ࢘࢝ᚲ㡲࡛ࡾ࠶㸪
デ᩿㔜せ࡞ሗ࡛ࡀࡿ࠶㸪ሗࢆ
ᚓࡢࡑࡣࡿᐙ⣔ෆⓎ⪅ྠࡢពࡀ

ᚲせ 
3)�ᆺデ᩿ᙺ❧ࡃ࡞࡛ࡅࡔࡘ㸪⒪

 ࡿࡍ⤖┤
 
 

4)�⇱ℐ⣬⾑ࡣ࡛ࡅࡔࢢࣥࢽ࣮ࣜࢡࢫ

デ᩿ࡀ☜ᐃ࠸࡞ࡋ 
5)�➨ 3  ࡇࡢ↷ཧࢆ❶
6)�MLPA ἲ࡛デ᩿ࢆ☜ᐃ࡛ࢪࡣࡢࡿࡁ

⣙ࡢࣥࣇࣟࢺࢫ  ࡿࡲ60%

�ᰝ㸸᳨࠸ࡓࡁ࠾࡚ࡋᐇ๓ࡢ᳨⏕➽

z� ➽⅖㛵㐃ᢠయ�

z� *$$⇱ℐ⣬⾑ࢢࣥࢽ࣮ࣜࢡࢫ�

z� ங㓟࣭ࣥࣅࣝࣆ㓟㸦⾑ᾮ㸪㧊ᾮ㸧�

z� ่⃭➽㟁ᅗ�

z� 㔪➽㟁ᅗ㸸࣮ࢽࢺ࣑࢜ᨺ㟁�

z� �(㑇ఏᏊゎᯒ㸦0/3$ἲ㸧6ࣥࣇࣟࢺࢫࢪ

ᐯࠁβ၃ࣱሂ၌ध 
Ტሂ໒Ღβ၃ʼࣱْנരࣱȟǪȑȁȸᲣ

ȝȳȚ၏ᲢኄҾ၏  (Უ42

ሂࢍႺၐͅ፭ 5) 

ǸǹȈȭȕǣȳၐᲢDMD,BMDᲣ 

➽⏕᳨㸸�

z� ➽⌮ᡤぢ㸸࣮ࣇࣟࢺࢫࢪᛶኚ�

z� ⺮ⓑⓎ⌧㸸චᰁⰍ㸪ࢺࢵࣟࣈࣥࢱࢫ࢚࢘�

⥙⨶ⓗ㑇ఏᏊゎᯒ㸸�

z� ࢢࣥࢩ࢚ࣥࢡ࣮ࢩࣜࢺࢵࢤ࣮ࢱ 7)�

z� ゎᯒ࣒࣮ࢺࣉࣜࢡࢫࣥࣛࢺゎᯒ㸪࣒࣮ࢯࢡ࢚ 8)�

z� ᐙ⣔ゎᯒ 8)�

➽⌮࣮ࣇࣟࢺࢫࢪࡀᛶኚ࡛ࢀࡅ࡞

㸸ඛኳࡿࡍウ᳨ࢆデ᩿ࡓࡌᛂ㸪ᡤぢࡤ
ᛶ࣮ࢳࣃ࣑࢜㸪➽⅖㸪⚄⤒ཎᛶ➽ⴎ⦰➼ 

ᅕኺሂӳᢿ၌ध 

⥙⨶ⓗゎᯒࢆᏳᐃ࡚ࡋᐇࡿࡍタゎ
ᯒࢆ౫㢗ࡀࡢࡿࡍᮃࠋ࠸ࡋࡲࡤ࠼ᅜ❧

⢭⚄࣭⚄⤒་⒪◊✲ࡣ࡛࣮ࢱࣥࢭ௨ୗࡢ
⺮ⓑࢆゎᯒࡿ࠸࡚ࡋ㸸 
Dystrophin, Utrophin, Dysferlin, 
Sarcoglycan(ǂ,ǃ,Ǆ), Caveolin 3,  
Emerin, Merosin, Collagen VI,  
Dystroglycan(ǂ,ǃ) 
Calpain 3, Telethonin/TCAP 

7)�ḟୡ௦ࢤ࣮ࢱࡿࡼ࣮ࢧ࢚ࣥࢡ࣮ࢩ

➽ࡿࡅ࠾ࢢࣥࢩ࢚ࣥࢡ࣮ࢩࣜࢺࢵ
ࡢࣝࢿࣃཎᅉ㑇ఏᏊ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ
㐺ᛂࡣ㸪➽⌮ᡤぢࡀ๓ᥦࠋࡿ࡞ 

8)�㐺ษ࡞ሗࡀᥞࡤ࠼㸪ᮍデ᩿ᝈ
᳨ࢆ౫㢗ࡢ㸦IRUD㸧ࣈࢳࢩࢽ
ウ࡛ࡿࡁ 

ᅗ 2-1 ⫥ᖏᆺ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸦LGMD㸧ࢆ࠺ᝈ⪅ࡢᆺデ᩿ࢆ㐍ࡿࡵ㝿ࣕࢳ࣮ࣟࣇࡢ

 㸬ࢺ࣮
 DM2㸸➽ᙉ┤ᛶ2࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ ᆺ㸪MLPA㸸Multiplex Ligation-dependent Probe 

Amplification㸪GAA㸸㓟ᛶ ǂࢮ࣮ࢲࢩࢥࣝࢢ㸪DMD㸸ࢾ࢙ࣥࢩࣗࢹᆺ➽ࣟࢺࢫࢪ

 㸬࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᆺ࣮࢝ࢵ࣋㸪BMD㸸࣮ࣇ

ȟȈǳȳȉȪǢ၏ 
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⾲ 2-1 LGMD ᆺࡢ 3,6)㸬᪂ྡ⛠ࡕ࠺ࡢ㸪」ᩘࢆ⛠ྡࡢ᭷ࡿࡍᆺࡣ㸪OMIM ࡋぢฟࡢྕ␒

᥇⏝⾜ࡢୖࢆ⛠ྡࡓࢀࡉ㸪࡚ࡋ⛠␗ࡢࡑᣲࢆ⛠ྡࡓࢀࡽࡆୗ⾜ࡢᣓᘼෆ࡛㸪ేグ

ࡢ⛠㸬᪂ྡࡓࡋ LGMDR23 㸪MDC1Aࡣ ᪧࡿࡍᙜ┦ࡣ☜㸪ṇࢀࡉᆺูࡢ㍍ࡾࡼ

ࡢ⛠㸬ᪧྡ࠸࡞ࡀ⛠ྡ LGMD1H ࢆ⛠㸪᪂ྡࡵࡓࡓࡗ࡞࠸࡚ࢀࡉᐃྠࡀཎᅉ㑇ఏᏊࡣ
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⾲ 2-5 LGMD ࡿࡼᆺࡢ CK  ព㸬␃ࡇࡿ࠶ഴྥ࡛ࡶ࡛ࡲࡃ࠶ഴྥ㸬ࡢ᪼ୖ
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⾲ 2-6 ➽⅖㛵㐃⮬ᕫᢠయ㸬ୗ⥺ࡣᗣಖ㝤㐺⏝㸪*ཷࡣク᳨ᰝ♫᳨ࡿ࠶ࡀᰝ㸦ࡶࢀࡎ࠸ 2018
ᖺ 12 ᭶⌧ᅾ㸧㸬ὀ㸸ᢠ ARS ᢠయࡣ 8 ✀㢮ྠࡀᐃࢀࡉ㸪ᢠయྡࡢᚋࡢࢁᣓᘼෆࡢࡑࡣᢠ

యࡀᑐᛂࣀ࣑ࡿࡍ㓟ࡍ♧ࢆ㸬ཷク᳨ᰝ♫࡛ࠕࡢᢠ ARS ᢠయ᳨ࠖᰝࡣᢠ Jo-1 ᢠయ㸪

ᢠ PL-7 ᢠయ㸪ᢠ PL-12 ᢠయ㸪ᢠ EJ ᢠయ㸪ᢠ KS ᢠయࡢ 5 ✀㢮ྠࢆ ᐃࡿࡍ㸬ู

ᢠ Jo-1 ᢠయࡢ༢⊂ ᐃࡶᗣಖ㝤㐺⏝᳨࡛ᰝ♫ཷࡀクࡿ࠸࡚ࡋ㸬 
� �
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➨ �❶� ➽ᙉ┤ᛶ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸦�ᆺྰࡀᐃࡓࢀࡉሙྜࡢᆺデ᩿ࢆᛕ㢌㸧�
�

�����➽ᙉ┤ᛶ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ�ᆺ㸦'0�㸧➽ᙉ┤ᛶ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ�ᆺ㸦'0�㸧�
� ➽ᙉ┤ᛶ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸦myotonic dystrophy, DM㸧ࡣ㸪ᡂே➽ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ୰࡛

ᝈ⪅ࡶ᭱ࡀከࡃ㸪ࡢࡑ≧ࡣ➽ᙉ┤࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡧࡼ࠾㸦➽ⴎ⦰➽ຊపୗ㸧࡛࠶

 ࠋࡿ࠶࡛ࡲࡊࡲࡉࡣⓎᖺ㱋ࡸ㔜⠜ᗘࡢ≦ࡾࡼ⪅㸪ᝈࡾࢆᖖᰁⰍయඃᛶ㑇ఏᙧᘧࠋࡿ
� 㑇ఏᏛⓗ 2 ࡢ㸪ᮏ㑥ࡀࡿ࠸࡚ࢀࡽ▱ࡀᆺࡢࡘ DM ࡣࢇࡢ DMPK 㑇ఏᏊ 3’ഃ㠀

⩻ヂ㡿ᇦࡢ CTG 㓄ิࡀ␗ᖖఙ㛗ࡓࡋ DM1㸦myotonic dystrophy type 1㸧࡛ DM1ࠋࡿ࠶
࡞ⴭ᫂ࡾࡼୗ⏕ࡣ㸪ඛኳᆺࢀࡽࡅศᡂேᆺ㸪ᗂ㸦ⱝ㸧ᖺᆺ㸪ඛኳᆺࡽ㸪Ⓨᖺ㱋ࡣ

➽ຊపୗࡀࡇࡍ♧ࢆከࡽࡉࠋ࠸㸪ከ⮚ჾ≧ࡿࡍేྜࢆ㌟ᝈ࡛࠺࠸ࡿ࠶≉ᚩࡀ

㸪ⓑෆ㞀㸪ᩚ⬦㸪྾㞀ᐖ㸪ᄟୗ㞀ᐖ㸪⢾ᒀ㸪㧗ḟ⬻ᶵ⬟㞀ᐖ㸪ࡢࡶ࡞௦⾲ⓗࠋࡿ࠶

ᾘჾ≧㸪Ⰻᛶ࣭ᝏᛶ⭘⒆ࠋࡿ࠶ࡀ➼ేྜࡢᮏ㑥࡛ࡣ DMPK 㑇ఏᏊゎᯒࡀᗣಖ㝤㐺⏝

ࡎࡲࡣ࡛⪅ᝈࡿࡍ࿊ࢆ┤ᙉ➽⦰ⴎ➽ࡢ㸪㐍⾜ᛶࡾ࠶ᰝ᳨࡛ࡢ DMPK 㑇ఏᏊゎᯒࡾࡼ

DM1  ࠋ࠺⾜ࢆ㚷ูࡢ
� ࡛࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࡘ❧┠ࡀ┤㸪➽ᙉࡋࡋ DMPK 㑇ఏᏊࡢኚ␗ࢆㄆࡓࡗ࡞ࡵሙྜࡣ

デ᩿ⱞ៖ࠋࡿࡍᮏ㑥࡛ࡿࢀࡉ⛥࡚ࡵࢃࡁࡣ DM2㸦myotonic dystrophy type 2㸧1)ࡢデ

᩿ᡭ㡰ࡀ㸪ࡢࡑゎỴᙺ❧ࠋࡘᮏ✏࡛ࡣ㸪DM ࡢࡢࡶࡿࢀࢃࢆ DMPK 㑇ఏᏊ CTG 

㓄ิࡢఙ㛗ࢆㄆࡓࡗ࡞ࡵሙྜࡢ㚷ูデ᩿ࡢᡭᘬ࡚ࡋࡁ㸪ࡶ࠾ DM2 ᙜ࡚࡚ࢆⅬ↔

ゎㄝࠋࡿࡍ 
 
�ᝈᴫᛕࡢ�0'�����

� DM2 㸧㸪ᚰఏᑟ␗ᖖ㸪ࡾࡤࢃࡇ㸪㦵᱁➽ᶵ⬟పୗ㸦➽ຊపୗ㸪➽③㸪㇟⌧ࢽࢺ࣑࢜ࡣ

Ⰽࡢᚋᄞୗⓑෆ㞀㸪ࣥࣜࢫࣥᢠᛶ 2 ᆺ⢾ᒀ㸪⢭ᕢ➼ࢆ≉ᚩࡿࡍᖖᰁⰍయඃ

ᛶ㑇ఏᛶࡢከ⮚ჾᝈ࡛ࡿ࠶ 㸪ⓑෆ㞀ࢽࢺ࣑࢜ຊపୗ㸪➽ࡢ㏆➽ඃᖺ 1994ࠋ(1

㓄ิࡋ㏉ࡾ⧞ CTG ࡢ㸪➨ 19 ᰁⰍయࡽࡀ࡞ࡕᣢࢆᚩ≉ࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪᙉ┤ᛶ➽ࡓࡗ࠸

࡚ࡋᝈ⩌㸦myotonic dystrophy with no CTG repeat expansion㸧࠸࡞ࢀࡽࡳࡀఙ㛗ࡢ

ࡓࢀࡉሗ࿌ึ᭱ 2㸧㸬ࡓࡲ㸪ูࡽࣉ࣮ࣝࢢࡢ㸪➽ຊపୗࡀ㏆➽ඃࡇࡓࢀࡽࡳ

ࡣ࠸ࡿ࠶(㸪 Proximal myotonic myopathy㸦PROMM㸧3ࡽ Proximal myotonic dystrophy
㸦PDM㸧4)ࡶ࡚ࡋሗ࿌ࡓࢀࡉ㸬1999 ᖺ㸪ࢶࢻேᐙ⣔ࡢ㐃㙐ゎᯒ࡛㑇ఏᏊᗙࡀ➨ 3 ᰁ

Ⰽయ㛗⭎Ỵᐃࢀࡉ㸪⥆࡚࠸ 2001 ᖺ cellular retroviral nucleic acid binding protein
㸦CNBP㸧㑇ఏᏊࡢ➨ 1 ࡢࣥࣟࢺࣥ CCTG ࡀࡇࡿ࠶࡛␗ཎᅉ㑇ఏᏊኚࡀఙ㛗ࢺ࣮ࣆࣜ

Ⓨぢ࡚ࢀࡉ 1)㸪DM2  ࠋࡓࢀࡉ❧☜ࡀᴫᛕ࡞ᗋ㑇ఏᏛⓗ⮫ࡢ
 
ᗋⓗ≉ᚩ⮫ࡢ�0'����� ���
������� �ᚩ≉ࡢ࡚ࡋ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽
� DM2 ᝈ⪅ࡢⓎᖺ㱋ࡢከࡣࡃ 30㹼50 ṓྎ࡛㸪୍᭱ࡶ⯡ⓗ࡞≧࡛ࡿ࠶ᅄ⫥㏆➽ඃ

DM1ࠋ࠸ከࡀࡇࡿࡍⓎ࡛③➽ࡸຊపୗ➽ࡢ ඛኳᆺ࡞ࠎᵝᑠඣᮇࡣ࠸ࡿ࠶ஙඣᮇࡣ࡛

29 
 

㸪DM2ࡋᑐࡢࡿ࠶ࡀࡇࡿࡍࡾࡓࡋⓎ࡚ࡋኚᛶᝈ㸪ᡂேᚋࡾࡓࡋⓎ࡚ࡋ ࡣ

Ⓨ⫱␗ᖖࡣ↓㛵ಀ࡛ࡾ࠶㸪ᑠඣᮇࡣ㔜࠸≧ࢽࢺ࣑࢜ࠋ࠸࡞ࡉ♧ࡣ⌧㇟㸪ࡕࢃ࡞ࡍ

ࡢ࡚ࡍࢇ㸪ࡣ㐜ᘏ࡞㝶ពࡢ⦅ᘱࡧࡼ࠾⦰➽ࡿࡼ᫆⯆ዧᛶࡢ⫗➽ DM2 ᝈ⪅࡛

ㄆࡀࡿࢀࡽࡵ㸪୍㒊ࡢᝈ⪅ㄆࠋࡿ࠶ࡶࡇ࠸࡞ࡵ 
������� ㌟ᝈࡢ࡚ࡋ➽ᝈ�
� DM1 ࡣᗘ⛬ࡢࡑ㸪୍⯡ⓗࡀࡿ࠶ࡀᛶ⬟ྍࡿࢀࡉ㞀ᐖࡀᵝ㸪ከ⮚ჾྠ DM1 ㍍ẚ

 ࠋ࠸
ከᩘࡢ DM2 ᝈ⪅㸪ᚋᄞୗⓑෆ㞀ࢆㄆࡀࡇࡿࡵከࠋ࠸ᚰ≧ࡣ㸪ᡣᐊࡸᚰᐊෆఏᑟࣈ

DM2ࠋࡿࡍⓎ࡚ࡋ㸪ᩚ⬦㸪ᚰ➽ࢡࢵࣟ ᝈ⪅࡛グ㍕ࡿ࠸࡚ࢀࡉෆศἪ␗ᖖࣥࡣ

㠀ឤཷᛶࣥࣜࢫ 2 ᆺ⢾ᒀࡧࡼ࠾⏨ᛶዷࡢཎᅉࡿ࡞ᛶ⭢ࠋࡿ࠶ࡀIgG ࡧࡼ࠾ IgM
ᗋⓗ⮫ࡿࡍ㛵㐃ࢀࡑ㸪ࡀ࠸㧗ࡶ㢖ᗘేྜࡢ⾑ࣥࣜࣈࣟࢢ࣐ࣥ࢞ప࠺కࢆపୗࡢ⪅୧ࡢ

DM2ࠋ࠸࡞࠸࡚ࢀࡉሗ࿌ࡣၥ㢟࡞ ᝈ⪅ࡿࡍేྜ୰ᯡ⚄⤒⣔ࡢ␗ᖖࡣ㸪⬻ MRI ࡽࡳ࡛

ⓑ㉁ኚ㸪PETࡿࢀ ㄆ▱ᶵࡣኚ࡞࠺ࡼࡢࡇࠋࡿ࠶ࡀὶపୗ⾑ࡢ๓㢌㹼ഃ㢌㒊ࡿࢀࡽࡳ࡛

⬟㸪⾜ື㸪ே᱁ఱࡢࡽᙳ㡪ࢆཬࡍࡰᛮࡀࡿࢀࢃ㸪DM1 ẚ DM2 ㄆ▱ᶵ⬟పୗࡣ

 ࠋ࠸ከࡀࡇ࠸࡞ࡓ❧┠ࡀ㞀ᐖࢸࣜࢼࢯ࣮ࣃࡸ
������� 㚷ูࡀ㞴࠸ࡋ➽ᝈ�
� ㏆➽ඃࡢ➽ⴎ⦰࣭➽ຊపୗࢆࡾࡤࢃࡇࡢ➽࣭③➽ࡸ࿊ࡿࡍ➽ᝈࡣ㸪㚷ูࡢᑐ㇟

࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᖏᆺ⊫≉㸪ࡣ୰࡛ࡢᆺࡢࡿࢀࡲྵ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ࠋࡿ࡞

㸦limb-girdle muscular dystrophy㸪LGMD㸧ࡢ㚷ูࡀ㞴࠸ࡋࠋࡿࢀࡽ▱ࡀࡇࡿ࠶ࡀ

DM2 ᅗࢆࢺ࣮ࣕࢳ࣮ࣟࣇࡢ㝿ࡿࡵ㐍ࢆᆺデ᩿ࡢ⪅ᝈ࠺ࢆ 3-1 ࣇࡢࡇ㸪ࡣ௨ୗࠋࡍ♧

 ࠋࡿࡎㄽ࡚ࡗἢࢺ࣮ࣕࢳ࣮ࣟ
 
�ሗ࡞ᚲせ࡚ࡋ๓ᥦࡢデ᩿⢭ᰝࡢ�0'�����
������� ⮫ᗋ≧�
� デᐹࡾࡼ㸪ࢽࢺ࣑࢜⌧㇟㸪㏆➽ඃࡢ➽ⴎ⦰࣭➽ຊపୗࢆඹㄆࡣࡇࡿࡵ㸪DM2
デ᩿ࠋࡿ࡞⥴➃ࡢ 
������� ᐙ᪘Ṕ�
� デ᩿ࡣ㸪ᐙ᪘Ṕ࡛ࡢࡿࢀࡲྵࡀࡇࡿ࠶㑇ఏᛶᝈ࡛ࠖࠕ⩏ᐃࡢ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽

ᴟ࡚ࡵ㔜せ࡛ࡿ࠶ 㸪DM2ࡣᐙ᪘ṔࡿࡏࢃᛮࢆᖖᰁⰍయඃᛶ㑇ఏࠋ(6 ࡿ࠶࡛ࡢࡶࡿࡏࢃࢆ

 ࠋࡿࡍὀពࡇࡿ࠶ࡶࡇ࠸࡞ࡋࡾࡁࡗࡣࡀ㸪ᐙ᪘Ṕࡵࡓ࡞㍍ᗘࡀ≦ࡢࡑ㸪ࡀ
������� 㝶క≧�
� ➽ᙉ┤ᛶ࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ≉᭷ࡢ㢦ㇺ㸪ⓑෆ㞀㸪⢾ᒀ㸪ᚰఏᑟ㞀ᐖ㸪IgG ప್➼ేྜࡢ

 ࠋࡿ࠶㔜せ࡛ࡣᏑᅾࡢ
������� 㔪➽㟁ᅗ࡛࣮ࢽࢺ࣑࢜ࡢᨺ㟁�
� 㔪➽㟁ᅗ࡛࣮ࢽࢺ࣑࢜ᨺ㟁่ࡸධάືஹ㐍ࢆ☜ㄆࡣࡇࡿࡍ㔜せ࡛ࠋࡿ࠶DM1  DM2
ㄆࢆ࣮ࢽࢺ࣑࢜ࡶ㟁Ẽ⏕⌮Ꮫⓗࡶᗋⓗ⮫ࠋࡿ࠶ࡶሗ࿌ࡿࡎㄽࢆ࠸㐪ࡢ㟁Ẽ⏕⌮ᡤぢࡢ

࠸࡞ࡵ LGMD 㢮ఝࡢ DM2 ࡶሗ࿌࡛ࡢࡿ࠸࡚ࢀࡉὀពࢆせࡿࡍ  ࠋ(7
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�����㑇ఏᏊゎᯒ�
������� DMPK㑇ఏᏊ �ゎᯒࢺ࣮ࣆࣜ*7&
� ᮏ㑥ࡢ DM ࡣṤࡢ DM1 㸪DM2࡛ࡢࡿ࠶࡛ デ᩿ࡢ๓ DM1 㝖እᐇ☜㑇ఏᏛⓗࢆ

ࡿ࠸࡚ࡋクཷࡀ♫㸪᳨ᰝ࡛ࡢࡿ࠶㑇ఏᏛⓗ᳨ᰝ࡛ࡢ⏝ᗣಖ㝤㐺ࠋ࠸ࡋࡲᮃࡀࡇࡿࡍ

DMPK 㑇ఏᏊゎᯒࢆཧ↷ࠋ࠸ࡓࢀࡉ 
������� CNBP㑇ఏᏊ �ゎᯒࢺ࣮ࣆࣜ*7&&
� DM2 デ᩿ᚲ㡲᳨ࡢᰝ࡛ࡀࡿ࠶㸪ᮏ㑥࡛ཷク᳨ࡿ࠸࡚ࡋᰝ♫ࠋ࠸࡞ࡣAthena
㸦https://www.athenadiagnostics.com/㸧➼ࡢᾏእ᳨ࡢᰝ♫࡛ࡣ㸪DM2 デ᩿ཷࢆクゎᯒ

 ࠋࡿ࠸࡚ࡋ
������� �㑇ఏᏊゎᯒࡢࡢࡑ

�ሙྜࡿ࠶ࡀࢽࢺ࣑࢜���������
� 㠀࣮ࣇࣟࢺࢫࢪᛶ࣮ࢽࢺ࣑࢜ೃ⩌ࡀ㚷ูࠋࡿ࡞ヲ⣽ࣝࢿࣕࢳ➽ࠕࡣデ⒪ࡢᡭᘬ

 ࠋ࠸ࡓࢀࡉ↷ཧࢆ(8ࠖࡁ
�ሙྜ࠸࡞ࡀࢽࢺ࣑࢜���������
� LGMD㸪࣮࢝ࢵ࣋ᆺ➽࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ㸦Becker muscular dystrophy, BMD㸧ࡸዪᛶࢫࢪ

࠸࡞ࡢࢽࢺ࣑࢜㸪ࡣࣥࣇࣟࢺ DM2 㸪ࡸⓗ㑇ఏᏊゎᯒ⨶⥙ࠋࡿ࠶ࡀࡇ࠸ࡋ㞴ࡀ㚷ู

㑇ఏᏊゎᯒ㸦Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification㸪MLPAࣥࣇࣟࢺࢫࢪ
ἲ㸧ࡀ㸪㚷ูጾຊࢆⓎࠋࡿ࠺ࡋヲ⣽ࡣ➨ 2 ❶㸦2-4-5㸪2-6㸧ࢆཧ↷ࠋ࠸ࡓࢀࡉ 
�

�ࡾࢃ࠾�����

� DM2  ࡣ࡛ DM2ࠋࡍ♧ࢆᖖᰁⰍయᛶඃᛶ㑇ఏࡣ㑇ఏᙧᘧࡢࡑ୰㧗ᖺⓎ࡛㸪 ࡣࡃከࡢ
DM1 ࡞࠺ࡼࡢඛኳᆺࡸⱝᖺⓎࢆㄆࠋ࠸࡞ࡵDM2 ࡣ㏆➽ඃࡢ➽ຊపୗࡋ♧ࢆ㸪ࡢࡑ

ศᕸࡣ㐲➽ඃࡢ DM1 ࡣࡽศᕸࡢ≦➽ࠋࡿ࠸࡚ࢀࡉ♧ࡀࡇࡿ࡞␗ DM1 ࡢ㢮

ఝᛶࡶࡾࡼLGMDࡢ㢮ఝᛶࡀ㧗ࡇ࠸ὀពࡀᚲせ࡛ࢆ③➽ࠋࡿ࠶ッࡀࡇࡿ࠼ከࡀ࠸㸪

DM1 ࡇࡿࡍ࿊ࢆ≦ຊపୗ㸪୰ᯡ⚄⤒➽ࡢ㸪㔜ࡎࡓ❧┠ࡣ㇟⌧ࢽࢺ࣑࢜㸪ࡾ࡞␗

DM2ࠋ࠸࡞ᑡࡶ ࠸࡚ࢀࡉᣦࢆၥ㢟Ⅼࡿࢀ㐜ࡀ㸪デ᩿ࡃከࡶࡇࡿࢀࡉㄗデẼࡢࡀ

ࡿ 㸪ึⓎࡾ࠾࡚ࢀࡉㄗデ➼࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽ᛶ⑂ປೃ⩌㸪⫥ᖏᆺ៏ࡀ⪅ᝈࡢ26㸣ࠋ(9

㸪DM1ࡣ㛫ࡢ࡛ࡲࡃࡘࡀデ᩿࠸ࡋṇࡽ≦ ࡢ 7.3 ᖺᑐ࡚ࡋ DM2 ࡣ 14.4 ᖺ㸪2 ಸ

㸪DM1ࡣ≦ᗋ⮫ࡢ DM2ࠋࡿ࠸࡚ࡋࡿ ࡿ࠸࡚ࢀࡉ㸪ぢⴠ࡛ࡢࡿ࠶㍍࡛ẚ DM2
ࢆデ⒪ᛕ㢌ࢆࡇࡿࡍᏑᅾࡀ DM2 ࡶ࡚࠸࠾㸪ᮏ㑥ࢀࢃᛮࡢࡶ࠸࡞ࡁど࡛↓ࡣᩘࡢ

ࡿ࠶㔜せ࡛ࡀࡇ࠺࡞ࡇ࠾ ࡇࡘ❧ᙺୖྥࡢ་⒪࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ➽㸪ࡀࡁᡭᘬࡢࡇࠋ(10-12
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ᅗ 3-1 ➽ᙉ┤ᛶ2࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ ᆺ㸦DM2㸧ࢆ࠺ᝈ⪅ࡢᆺデ᩿ࢆ㐍ࡿࡵ㝿ࢳ࣮ࣟࣇࡢ

  㸬ࢺ࣮ࣕ
 DM1㸸➽ᙉ┤ᛶ1࣮ࣇࣟࢺࢫࢪ ᆺ㸬 
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プログラム
第一部　
サイバニックインターフェースCyin（サイン）を学ぼう
　～開発成功と期待できる機能と現状
　国立病院機構新潟病院　      作業療法士　早川竜生
　                 　　　病院長・研究開発代表者　中島    孝
第二部
就労支援制度の概要と筋ジストロフィー患者における課題 
　一般社団法人ダイバーシティ就労支援機構　
　代表理事　　　　岩田克彦
就労支援の立場からワークスキルを考える（テレワークを中心として）
　社会福祉法人東京コロニーIT事業本部トーコロ情報処理センター
　職能開発室所長　堀込真理子
寝たきり社長　佐藤仙務の挑戦
　株式会社仙拓　代表取締役社長　佐藤 仙務

主催：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
           https://mdcst.jp/

申込先：office@mdcst.jp
担当：亀岡・栗原

参加費無料(定員：100名)
事前申し込み要（先着順）
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ভਸ੍ର॑અइेअ

(申し込みの際には所属・職種・氏名をお書き添えください)
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