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遠位型ミオパチーとは
遠位型ミオパチーは空胞型・三好型・眼咽頭遠位型などのタイプがありますが、主に成人後に発症
し、徐々に筋力低下が進み、やがて日常生活全般に介助が必要となる疾患です。近年、原因遺伝子
が発見され治療法開発の可能性が出てくるなど、医学の進歩によって患者に希望の光が差し込んで
きました。

PADM発足
そこで、PADMは、2008年4月に“1日でも早く患者の手元に薬を”を目標に任意団体として発足しま
した。そして、“何もしなければ何も変わらない”をモットーに、治療薬開発などの研究に患者として
積極的に関わり、また、創薬に向けた制度確立のためにシンポジウムや行政への要望活動などを
行ってきました。やがて、そのなかで、“超希少疾病における創薬のモデルケースに”と新たに目指
すべき目標も見つかりました。残念ながら治療薬の開発はこの10年間では達成されませんでしたが、
2015年1月には指定難病に認定され、国への204万筆を超える署名や要望書提出、シンポジウム
の開催などを通して、大きなインパクトを世の中に与えることができたのではないでしょうか。
活動を継続していくなかで見えてきたことは、医師や研究者、そして製薬会社や行政などのステーク
ホルダーを繋ぐ役割がPADMにはあり、それはPADMにしかできないということです。活動を継続
していくことは、全身の筋肉が衰えていく私たちにとっては簡単なことではありません。しかし、患者会
活動をするということは、ある意味、患者である私たちに与えられた使命であるとさえ思えてなりま
せん。遺伝子疾患である以上、同じタイプの遺伝子変異を持つ患者は“時空を超えた家族”とも
いえる存在です。自分のためだけではなく、現在そして未来の家族のためにと思うと、心の底から
力が湧いてきます。

10周年を迎えての企画
設立10周年を迎えるにあたり、立ち上げた企画が本誌をつくることでした。シンポジウムを開催する
ときには優秀で熱意溢れる先生方にご講演をお願いし、最新の情報を提供していただくことができま
したが、一部の人にしか情報が伝わらないことはもどかしく、もったいないことだと感じていました。
もっと多くの方々にこの病気を理解していただきたい。専門家にも、入会に至っていない患者に
も、類縁疾患の患者にも、PADMのWebサイトを訪れれば気軽にいつでも誰でも本誌をご覧いた
だけるようにしたい。非常に欲張りな企画だったかもしれませんが、このような想いを具現化できたの
は寄稿いただいた諸先生方、賛同する会員と多くの支援者のおかげです。
この10年間の出来事が走馬灯のように思い出されます。読んでくださった皆さんの人生が、より
豊かになることを願っています。



 遠位型ミオパチーとの出会い

まず、NPO法人PADM（遠位型ミオパチー患者会 

Patients Association for Distal Myopathies）

の設立10周年、そしてその記念の『遠位型ミオ

パチー ガイドブック』のご出版を心よりお祝い申

し上げる。

私と遠位型ミオパチーとの出会いは、1977年に

遡る。1976年3月に大学を卒業後、東京大学

医学部付属病院における2年間の内科系臨床

研修の2年目の前半を神経内科で過ごしてい

た。そこで本症の患者さんを受け持ち、卒後

3年目に神経内科入局後にもまた同じ特徴を

有する2人目の患者さんを受け持ったことから、

今日に至る長いお付き合いが始まった。

当時も遺伝性筋疾患の分類は、デュシェンヌ型

筋ジストロフィー、ベッカー型筋ジストロフィーなど

人名が付いたもの以外は、眼筋ミオパチー、顔面・

肩甲・上腕型筋ジストロフィー、肢帯型筋ジストロ

フィー、遠位型ミオパチーなど障害される部位に

よって分類されていた。遠位型ミオパチーには、

主に北欧から報告され、手指が障害されやすい

ヴェランダー型、当時徳島大学の三好先生が

報告された常染色体劣性遺伝性で下肢から障害

される病型があり、空胞型という病型はまだ無

かった。

そのような状況のなか、私が受け持った上述の

お2人はクレアチンキナーゼ（CK）の値があまり

高くないうえ、筋病理で多くの筋線維に空胞が

認められた点で、他の疾患との大きな違いがあり、

文献で見つけた他の2例と併せて、新しい病型

として1978年の日本神経学会総会で発表した。

この最初の患者さんは、その後もずっと私のとこ

ろに通院してくれて、いまは私が往診をしている。

研究の進展

その後、わが国では三好型と空胞型の症例の

報告が相次ぎ、研究が進んでいった。小職は

本症の疾患概念の確立、病態解明の研究に参加

し、その過程で教室の杉田先生、古川先生は

もちろん、三好先生、里吉先生、埜中先生など

多くの大家の先生方とご議論させていただいた

ことは大変懐かしい思い出である。当時は三好

型の論文はほとんど出ておらず、三好先生や

教室の皆さんと直接にお話させていただいた。

集大成となるBrain誌の論文に筋CTなどでお

役に立てたことも懐かしい思い出である。

また、その頃、東京医科歯科大学の桃井教授から

杉田先生に紹介された患者さんについて、担当

するように言われ、三好型の診断をつけてお返事

したところ、臨床講義に招いていただいた。私の

勤務先は転 と々したが、この患者さんともその後

長いお付き合いとなって、1996年に東京医科

歯科大学の神経内科に着任したあとは、そこで

診察するようになり、大変不思議なご縁を感じて

いる。

さて、空胞型については、2001年の類似疾患の

原因遺伝子GNEの同定を受け、2002年には

『遠位型ミオパチー  ガイドブック』 
発刊に寄せて

国立精神・神経医療研究センター 理事長  水澤 英洋
Hidehiro Mizusawa
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我々を含め4グループが同じ遺伝子が原因と報

告した。1978年から実に24年の歳月がかかっ

たことになる。

原因遺伝子GNEがわかるとモデルマウスが作

製され、シアル酸の欠乏とシアル酸やマンナック

（シアル酸が生合成される過程で生じる物質）

の補充による治療効果が報告され、治験も開始

された。

残念ながら、2017年8月、シアル酸補充療法の

第3相国際共同治験は、有意な効果が示されな

かったため、開発プログラムの中止が発表され

た。同様の要領で進められていた第2／3相国

内治験は、まだ結果は出ていないが、影響は大

きいと考えられる。一方で、米国国立衛生研究

所（NIH）の研究グループによって、マンナック補

充療法の治験は2018年より第3相治験が開始

される予定である。

また、最近では三好型についても、原因遺伝子

のナンセンス変異に対するリードスルー薬が、治

験実施のための諸制度に申請するところまで来

ていた。結局は日本からは製薬会社が撤退し

てしまったものの、米国本社での開発は続けら

れている。

これらはまさに原因や発症機序の解明が、いか

に治療法の研究に大切かを如実に示す大変よ

い例だと思われる。

眼咽頭遠位型については、まだ原因となる遺伝

子もわかっていないので、1日でも早く原因や発

症機序の解明が待たれるところである。

患者会の役割

一方、研究が進むだけでは治療法は確立しな

い。遠位型ミオパチーのような極めて希な疾患

においては、患者数が少なく研究者数も僅かな

ことから、治験実施のための巨額の資金、制度、

治験実施施設の環境整備、国際共同治験を

意識した取組み等々が、大きな壁として立ち塞

がる。

そういった状況のなか、空胞型での動物モデル

による治療効果の報告を待つように誕生したの

が、患者会PADMである。あるとき、現在、代

表を務める織田さんが当時在職していた東京医

科歯科大学を訪ねて来られ、患者会の設立に

ついて意見を求められた。個々の疾患では患

者数が極めて少ないため、筋疾患全体でまとま

ることをお話ししたことをよく覚えている。

PADM設立後は、医師、研究者、政策決定者、

行政、製薬企業など、多くの関係者をまとめ、

シンポジウムを開催し、署名活動を行うなど、

大変活発に活動を続け、研究費の獲得から治験

の開始へと着 と々進んでいる治療法の開発に、

大変大きな貢献をしてきている。メディアへの

情報発信はもとより、日本神経学会の学術大会

では、毎年、PADMのブースを出して、周知と

啓発に努め、指定難病の認定も筋ジストロフィー

を含む多くの筋疾患に先駆けて最初に獲得する

など、疾患の周知・啓発についても大きな成功

を収めている。さらに海外にも積極的に出か

け、希少疾患で特に重要な国際連携を実践し

ている。

このPADMの活動の歴史は、他の多くの希少

難病にとっても、病態解明と治療法開発研究の、

あるいは周知・啓発活動の1つのプロトタイプと

して、多くのノウハウと大きな希望を与えてくれて

いる。

この度の『遠位型ミオパチー ガイドブック』の発

行は、大変有用なことと思う。執筆者は斯界の

第一人者と患者会のメンバー自身であり、いろ

いろな病型を含む病気の説明に始まり、治験、

レジストリー、遺伝子治療、日常生活で気をつけ

ること、就労から出産・子育てなど、まさにかゆ

いところに手の届く、患者会ならではの工夫が

随所に見られる。

遠位型ミオパチーは極めて希であることから、

1人の医師がその全体像を直に経験することは

困難であり、本書はその全体像すなわち臨床像

の広がりを知るうえで、きわめて有用である。また、

患者や家族にとっても、自らの状態の位置づけ

がわかるとともに、日常生活上の注意について

も、「先輩」の事例からさまざまな知恵を得る

ことができる。本書は、医師、研究者、患者、

メディカルスタッフなど遠位型ミオパチーに関わる

すべての皆様のお役に立つものと期待している。
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全国各地で行った街頭署名

米国国立衛生研究所（NIH）にて治療研究に関するミーティング
2013年9月27日、米国メリーランド州ベセスダ

Googleインパクトチャレンジにて	
「みんなでつくるバリアフリーマップ」
を提案し、グランプリ受賞。その後、	
プロジェクト名をWheeLog !と命名
2015年3月26日、東京・丸ビルホール

2017年4月29日	東京・品川インターシティ

2013年10月13日		
福島県JR郡山駅西口前

2012年7月15日	
大阪府高槻市アクトアモーレ	

2013年5月19日	
宮崎県宮崎市ボンベルタ橘

第3回シンポジウム		治療への道『長期臨床試験実現の為に』
2011年3月5日	東京・品川イーストワンタワー
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筋原性疾患と神経原性疾患

筋肉の力が低下する病気は、大きく2つに分けられま

す。筋肉そのものに病気の原因があるものを筋原性、

筋肉を支配している脊髄前角細胞や末梢神経が侵さ

れるものを神経原性といいます。筋原性疾患の代表的

な疾患は筋ジストロフィー、代謝性筋疾患です。神経原

性疾患の代表的なものに脊髄性筋萎縮症（SMA）、筋

萎縮性側索硬化症（ALS）があります。

筋原性疾患では	
主に近位筋が侵される

筋原性疾患では、躯幹、上腕、大腿部など体の中心に

近い筋肉（近位筋）が侵されます。一方、神経系が侵さ

れると、手足の先の筋肉（遠位筋）が侵されることが多

いのです。代表的な筋原性疾患であるデュシェンヌ型筋

ジストロフィーや肢帯型筋ジストロフィーでは、近位筋が強

く侵されます。筋原性疾患でありながら、遠位筋が侵さ

れることがあります。それが遠位型ミオパチーです。

遠位型ミオパチーにも	
いろいろな病気がある

日本では、以下の3つの型が代表的です。次の章で

個々の病気について詳しく説明がされるので、ここでは

簡単に述べることにしましょう。

三好型遠位型筋ジストロフィー
日本で初めて遠位型ミオパチーを見出したのは、 故三

好和夫先生（徳島大学名誉教授）で、三好型遠位型筋

ジストロフィーでした。20歳頃から足のふくらはぎの筋萎

縮が始まる、筋ジストロフィーの一種です。現在ではジス

フェルリンという遺伝子に変異があり、これがコードするジ

スフェルリンタンパクが細胞膜に欠損していることがわか

っています。ちょうどデュシェンヌ型筋ジストロフィーで、ジス

トロフィンタンパクが細胞膜で欠損しているのと同じです。

ジスフェルリンタンパクが欠損すると、遠位筋だけでなく、

近位筋も侵されます。近位筋が強く侵される場合、肢帯

型筋ジストロフィー2B型（LGMD2B）に分類されます。

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー
その次に見出されたのが、縁取り空胞を伴う遠位型ミオ

パチー（DMRV）です。これは私たち国立精神・神経

医療研究センター病院のグループが見つけたものです。

やはり20歳代に発症する人が多いです。筋ジストロフィー

と違って、縁取り空胞形成という特殊な筋の変性過程を

取ります。原因遺伝子も決まっていて（GNE遺伝子に

変異があるので、この病気は現在ではGNEミオパチー

とも呼ばれています）。GNE遺伝子がコードするGNE

タンパクは、シアル酸という糖鎖の生合成に関係がある

酵素で、シアル酸やマンナック（シアル酸が生合成される

遠位型ミオパチーってどんな病気？
遠位型ミオパチーとはどんな病気なのかご存知ですか？　ここでは、日本

に多い3つの遠位型ミオパチーを紹介します。難しい言葉も出てきますが、

じっくりと読んで病気について学んでいきましょう。 01
遠位型ミオパチーの概要
	 国立精神・神経医療研究センター病院	名誉院長		埜中	征哉

Ikuya Nonaka
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縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチーは1981年に本邦

で最初に報告された疾患です1-2）。若年成人で発症す

ることが多い緩徐進行性の遠位型ミオパチーで、病理

学的には縁取り空胞を認めます。GNE遺伝子の変異

が原因であり、常染色体劣性遺伝形式を取ります。「埜

中ミオパチー」「Distal Myopathy with Rimmed Vacu-

ole （DMRV）」「Hereditary Inclusion Body My-

opathy （HIBM）」とも呼ばれていましたが、2014年に

「GNEミオパチー」と名称が統一されました3）。

国内での患者数はわずか400人程度

国立精神・神経医療研究センターでは、2017年10月

末までに289家系308名（男性136名、女性172名）の

患者さんで遺伝学的診断を確定しています。このこと

から、日本には400人程度の患者さんがいるだろうと推

定しています。日本国内例の大半は孤発例です。

海外では、ユダヤ人に患者さんが多く存在するために、

イスラエルや米国で患者さんが多数見つかっています。

その他、韓国、中国、東南アジア、インドを含むアジア

圏、ヨーロッパ、オーストラリア、南アメリカでも患者さん

が見つかっており、おそらく世界中に患者さんが存在す

るものと考えられています4）。

原因はGNE遺伝子の変異による	
シアル酸不足

GNE遺伝子の変異が原因であり、父親由来と母親由

来のGNE遺伝子の両方に変異があると発症します（常

染色体劣性遺伝）。

GNE遺伝子がコードするタンパク質は、シアル酸という

糖の一種を合成する経路の律速段階を触媒する酵素

UDP-N-acetylglucosamine 2-epimerase （UDP-GlcNAc 

2-epimerase：GNE）と、その次の反応を触媒する酵素N-

acetylmannosamine kinase （ManNAc kinase：MNK）

の2つの酵素活性をもっています 〈次㌻図〉5）6）。GNE

は、ブドウ糖が変換されてできたウリジン2リン酸-N-ア

セチルグルコサミン（UDP-GlcNAc）をN-アセチル-D-

過程で生じる物質）を服用すれば病気の進行を遅らせ

られるのではないかと、治験が開始されています。

眼咽頭遠位型ミオパチー
50歳以降に眼瞼下垂と眼球運動制限、咽頭筋の筋力

低下（発音がはっきりしない、物の飲み込みが悪くな

る）が起こる病気は眼咽頭型筋ジストロフィーと呼ばれ

ています。この病気では手足の筋力低下はありません

（あっても軽い）。フランス人に多く、日本では稀です。

顔つきは似ているのですが、下腿の前脛骨筋が萎縮し

筋力低下がある病気が日本人によって見つけられ、眼咽

頭遠位型ミオパチーという名前がつけられました。ちょ

っと紛らわしい名称ですが、この2つの病気は遺伝子

の異常が異なり、それぞれ別の病気といわれています。

どちらも、眼瞼下垂や咽頭筋の筋力低下が強いので、

この2つの病気は区別がつきにくいことも多いです。

北欧に多い遠位型ミオパチー

日本には患者さんが見つかっていませんが、Welander

（ヴェランダー型）という手から始まる遠位型ミオパチー

もあります。Udd（ウッド）先生が見つけた遠位型ミオ

パチーはtitin（タイチン）というタンパクの異常で起こる

ことがわかっています。このタンパクの異常はいろいろ

な病気を起こします。日本でもつぎつぎとタイチンの遺

伝子異常の病気が見つかっています。

縁取り空胞を伴う 
遠位型ミオパチーとは
	 国立精神・神経医療研究センター神経研究所	疾病研究第一部	部長		西野	一三	 Ichizo Nishino	
	 		研究生		吉岡	和香子	Wakako Yoshioka
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マンノサミン（M
マ ン ナ ッ ク

anNAc）へと、さらにMNKは、ManNAc

をN-アセチル-D-マンノサミン6-リン酸（ManNAc-6-P）

へと変化させます。ManNAc-6-Pは、さらに別の2段

階の反応を経てシアル酸合成系の最終産物であるN-

アセチルノイラミン酸（N
ニューアック

euAc）へと変換されます。

シアル酸とはノイラミン酸の一部が置換された物質を総

称するファミリー名ですが、ヒトの体内で合成されるシア

ル酸はNeuAcのみです。合成されたNeuAcはタンパ

ク質や脂質を修飾するのに利用されます。具体的には

シアル酸を含む各種の糖が繋がって糖鎖と呼ばれる構

造ができ、これがタンパク質や脂質に結合しています。

このようにシアル酸が糖鎖として結合するプロセスは、

シアリル化と呼ばれます。

患者さんでは、GNEとMNKの酵素活性が低下してお

り、その結果としてNeuAcの産生が低下しています。

モデルマウスを用いた研究では、NeuAcを投与するこ

とにより、筋力が回復することが示されています。このこ

とは、筋肉の萎縮や筋線維内での変性は筋内のシアル

酸不足が原因であることを示しているといえます7）8）。

しかし依然として、その詳細なメカニズムは不明です。

最初の症状は歩き方の変化

神経・筋疾患患者登録 RemudyのGNEミオパチー登

録データによれば、平均発症年齢は28.1歳（12-62歳、

中央値 26.5歳）で、つまずき、歩行速度の遅延、歩容

（歩き方の見た目）の異常で気づかれることが多いで

す。前脛骨筋（すねの筋肉）が最初に侵され、中殿筋

（股関節を外転させる筋肉）、内転筋（脚を内側に閉じ

る筋肉）の筋力が低下し、特徴的な歩容を呈します。

進行すると下腿全体の筋力低下を示しますが、他の筋

肉と比べ、大腿四頭筋の筋力が非常によく保たれる点

が診断上重要で、歩行不能者でも膝伸展はある程度

保たれます。進行に伴い手指や頸部前屈などの筋力

が低下し、握力の低下や寝た位置から頭が持ち上がら

ないといった症状が出現します。発症から平均11.6年

（2-30年、中央値 9.0年）で車いすを必要とする状態

になります。発症年齢や進行のばらつきは、とても大き

いです。進行やばらつきには色々な因子が影響を与え

ると考えられますが、変異の種類による差が報告されて

おり、日本人で最も頻度の高いp.V603L（603番目の

アミノ酸がバリンからロイシンに変わる変異）は重症型

変異9）、2番目に頻度の高いp.D207V（207番目のアス

パラギン酸からバリンに変わる変異）は軽症型変異4）

と考えられています。

心筋は侵されにくく、生命予後はよいとされています。

呼吸筋にも異常がないとされていましたが、本邦では

肺活量低下を示す症例は33％で、重症度と相関し、夜

間のみ非侵襲的陽圧呼吸を要する患者さんもいること

が報告されました（呼吸器につなげたマスクを鼻や口

に装着して行います）10）。しかし、本邦以外では呼吸

不全の報告はされていません。筋疾患による呼吸障害

は呼吸不全出現前からの呼吸リハビリテーションや排

痰療法が有用なため、早期発見のため、定期的に呼吸

機能検査を受けることが重要です。

現在は血液からの	
遺伝子検査で診断可能に

血液検査では自覚症状がない時点ではクレアチンキ

ナーゼ（CK）値が上昇し、1000IU/L程度（基準値50-

250IU/L）に達することもありますが、筋萎縮の進行に

伴って低下し、歩行喪失後にはむしろ低値となります

Glucose
（ブドウ糖）

GNE遺伝子の
変異により

GNE/MNKの
酵素活性が低下し、
シアル酸生合成が

低下する

UDP-GlcNAc 
2-epimerase

（GNE）

ManNAc kinase
（MNK）

NeuAc-9-P-synthase
NeuAc-9-P-phosphatase

CMP NeuAc synthetase

GlcNAc-6-P

GlcNAc
-1-P

GlcNAc

NeuAc

核
CMP-NeuAc

CMP-NeuAc

Golgi

transporter

※1 ManNAc：N-アセチルマンノサミン　※2 NeuAc：N-アセチルノイラミン酸

UDP-GlcNAc

ManNAc※1
（マンナック）

ManNAc-6-P

NeuAc※2
（シアル酸）

NeuAc-GP/GL
（シアリル化）

GNE
遺伝子

細胞質

シアル酸生合成経路
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11）。針筋電図（針電極を用いて筋肉で発生する微弱

な電場の変化を検出する検査）では、基本的には筋原

性変化（神経よりも筋肉に病気の原因がある変化）が

みられます。また患者さんから筋生検（筋肉の一部を

切り出すこと）を行い顕微鏡で観察する筋病理の検査

では、筋線維の大小不同に加えて、縁取り空胞と呼ば

れる特徴的変化を認めます12）。

従来は筋病理診断がほぼ必須でしたが、近年では病

歴と特徴的な身体所見からGNEミオパチーが疑われ

た場合は、血液からの遺伝学的解析で診断することが

可能であり、筋生検を行わないことが増えています。

シアル酸／マンナック	
補充療法は治験中

患者細胞内ではシアル酸合成が低下しており、シアル酸

そのものであるNeuAcやシアル酸経路の中間生成物

のManNAcを患者細胞に添加することでシアリル化が

回復することが報告されていました6）。そこで、GNE変

異を持つモデルマウスに発症前の生後5-6週齢から

56-57週齢までNeuAcないしManNAcを投与したとこ

ろ、生存率や運動機能が正常化されることが確認され

ました7）。また、モデルマウスは生後20週齢から筋萎縮

と筋力低下を呈しますが、発症後の生後50週齢のマウ

スにシアル酸補充療法を行っても著明な治療効果があ

ることが示されました8）。

これらの研究結果より、シアル酸補充療法の治験が行われ

ています。欧米で行われたNeuAc徐放剤を用いた国際

共同第3相試験では残念ながら有意差が出ず、開発プロ

グラムが中止されました13）。同様のデザインで行われた

日本国内の第2／3相試験はまだ結果が出ていません14）。

また米国ではNIH（国立衛生研究所）主導でMan-

NAcの第2相試験が終わり15）、2018年より第3相試験

が開始される予定です。

今後が期待される治療法

患者細胞では、低シアリル化により活性酸素種（ROS）

の生成が亢進し、いわゆる酸化ストレスと呼ばれる状態

に陥っていることがわかりました。そこでモデルマウスに

抗酸化物質であるN-アセチルシステインを経口摂取させ

て酸化ストレスを低減させてみたところ、筋萎縮や筋力

低下が改善しました。この研究結果は、酸化ストレスの

軽減が治療ターゲットとなり得ることを示しています16）。

また、アデノ随伴ウイルス8型に治療遺伝子（変異のな

い野生型編注）のGNE遺伝子）を組み込ませることがで

きたことが報告されており17）、遺伝子治療が選択肢と

なる日が来るかもしれません。iPS細胞を用いた再生

医療も近年進展しており、期待されます。

編注）	 野生型とは、野生の集団に最も多くみられる型をいい、突然変異型に対し、	
基本と考えられる表現型。	
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遠位型ミオパチーのうち三好型の解説をします。この

病気は、三好型ミオパチー、三好型遠位型筋ジストロ

フィー、三好型筋ジストロフィーなど、いろいろな名前で

呼ばれ、日本における患者数は、難病情報センターに

よると400人程度と推測されています。

最近では、同じジスフェルリン遺伝子変異が原因とわ

かった肢帯型筋ジストロフィー2B型（LGMD2B）やジ

スフェルリンが原因遺伝子であるが前脛が強く侵され

るdistal anterior compartment myopathy（DACM）

と合わせて、ジスフェルリン異常症（Dysferlinopathy、

読み方は、ジスフェルリノパチー）という1つの疾患とし

て見なしていく動きがあります。

「三好」はこの病気を発見した元徳島大学教授の三好

和夫先生の名前です。「遠位型」については別項「遠位

型ミオパチーの概要」で解説があると思います。「ミオ

パチー」と「筋ジストロフィー」、「三好型」と「LGMD2B」

と「DACM」の関係については、これから解説をしま

しょう。

「ミオパチー」と	
「筋ジストロフィー」

筋の病気は筋疾患ともいいますが、英語では「ミオパ

チー（myopathy）」となります。しかし「ミオパチー」は、

もう少し狭い意味で使うこともあります。どういうことか

というと、筋疾患の診断をする際に筋生検を行うことが

あります。生検とは名前のとおり生きている組織をとっ

てきて、それを顕微鏡で拡大し、詳しく見る方法です。

筋生検はそれを筋で行うことです。筋疾患は筋がなん

らかの原因で壊れてしまう病気です。その壊れ方を顕

微鏡で見たときに、筋の細胞の死にかけている様子（壊

死といいます）や、そのあとに続く再生の所見が盛んに

見られる病気があります。これを筋ジストロフィーといい

ます。一方、これらの再生や壊死があまり見られない

筋の病気もあり、これを筋ジストロフィーに対しミオパチー

と呼びます。ですから「ミオパチー」は少し違う意味で

使われることがあり注意が必要です。

三好型は、筋生検の所見では、壊死や再生が多く見ら

れる筋ジストロフィーになります。三好先生が1967年に

国内で発表後、1986年に最初に英文で発表した際は、

「常染色体劣性遠位型筋ジストロフィー」という名前で

した。

ジスフェルリン遺伝子の	
変異が原因で	
タンパク質が不完全に

この病気はジスフェルリンという遺伝子の変異が原因で

す。この遺伝子は1998年に現東北大学神経内科学

教授の青木正志先生により同定されました。

変異とは遺伝子の変化のうち、病気の症状をおこすも

のをいいます。ということは、遺伝子の変化のなかでも

病気の症状をおこさないものもあり、これを多型と呼び

ます。変異か多型かは、遺伝子診断をする際に問題と

なることがあります。

大部分の遺伝子は、設計図に相当するということがで

きます。何の設計図かというと、タンパク質の設計図で

す。ジスフェルリン遺伝子は、同じ名前のジスフェルリン

というタンパク質の設計図です。細胞（この場合は主

に筋細胞）のなかで、設計図のとおりにタンパク質がつ

くられます。そのため設計図にあたる遺伝子に変異が

あると、そのとおりにつくられたタンパク質が不完全に

なり、それが働く細胞に影響が出てきて、病気をおこし

ます。

筋は伸び縮みをして大きく動くため、筋細胞には負担が

かかり、細胞の表面の膜が壊れます。ジスフェルリンは、

その膜がやぶれたところに集まり、膜を修復する働きを

しています。そのためジスフェルリンがうまく働かないと

筋細胞の膜の修復がうまくいかずに、筋細胞の壊死に

つながると考えられています。

ジスフェルリンが欠損すると、遠位筋だけでなく、近位

筋も侵されますが、下腿後面の筋肉が強く侵されると

三好型、下腿前面の筋肉が強く侵されるとDACM、近

位筋が強く侵されるとLGMD2Bに分類されます。

三好型遠位型筋ジストロフィーとは
	 国立病院機構仙台西多賀病院	内科系診療部長		高橋	俊明

Toshiaki Takahashi
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両親ともに遺伝子変異があると	
4分の1の確率で子どもが発症

原因が遺伝子なので、遺伝が関係してきます。この病

気の遺伝形式（遺伝のしかた）は、常染色体劣性遺伝

です。すべてのヒトは、このような常染色体劣性遺伝の

変異を10個近く持っているといわれています。その遺

伝子変異がたまたま両親の同じ遺伝子に生じている場

合、4分の1の確率で子どもが発症します。日本は比較

的近親婚の少ない国です。そのため三好型はほとん

ど親子間ではみられず、兄弟間ではみられるということ

になります。

初期症状は	
つま先立ちのしにくさが特徴

この病気の症状が出てくる年齢（発症年齢といいます）

は三好先生の報告では、10歳代後半から20歳代とい

われていました。最近では、より多くの患者さんを診て

きたこともあり、発症年齢はもう少し遅い印象を抱いて

います。多くは20歳代から30歳代と思われます。

最初に下肢の筋力が弱くなったことで気付かれること

が多いようです。特に下腿の後ろ側、ふくらはぎの筋力

が落ちることが特徴です。筋の名前ではヒラメ筋や腓

腹筋です。これらの筋は、つま先立ちをする際に働きま

す。そのため、初期からつま先立ちが大変になります。

その後、徐々に、筋力が落ちる部分が広がっていきま

す。平均すると十数年で歩くのが大変になります。

心筋や呼吸筋は侵されにくいので、生命的予後はよい

とされています。

全身に筋はあり、すべての筋で同じように遺伝子の変

異があるはずです。しかし、全身の筋が同じように症

状を出してくるわけではありません。さらに筋疾患の種

類がちがうと、症状の出やすい筋が異なっています。

私はこの現象は筋疾患の最大の謎の1つだと思ってい

ます。

指定難病での診断基準

診断基準は研究者によりいろいろ提唱されていますが

ここでは指定難病によるものを紹介します。

診断に有用な特徴

〈臨床的特徴〉（必須）
①常染色体劣性遺伝又は孤発性
②進行性の筋力低下及び筋萎縮 
（下肢後面特に腓腹筋が侵される）
③歩行可能な時期に血清CK値が異常高値 
（1,000IU/L以上）を示す。

【参考所見】
●発症年齢は30歳までに多い
●進行すれば近位筋の筋力低下が出現する
●針筋電図で筋原性変化

〈dysferlinの評価〉（どちらか必須）
①dysferlin欠損  
（骨格筋免疫染色又はウェスタンブロット解析）
②DYSF（dysferlin）遺伝子のホモ接合型又は  
複合ヘテロ接合型変異

【参考所見】
CD14陽性リンパ球のウェスタンブロット解析で 
dysferlin欠損

除外すべき疾患

〈臨床的鑑別〉
●遠位筋を侵し得る他の筋疾患  
（他の遠位型ミオパチーを含む）
●神経原性疾患

〈病理学的鑑別〉
●他の筋ジストロフィー
●多発性筋炎

診断のカテゴリー
①Definite ……〈臨床的特徴〉＋〈dysferlinの評価〉を  
満たす例 

②Probable ……〈臨床的特徴〉を満たすが、  
〈dysferlinの評価〉が実施されていない例

三好型の筋委縮の特徴とCT画像
ふくらはぎの筋萎縮が著明（左）。下腿筋CT（右）では下腿
の後ろ側（ヒラメ筋や腓腹筋）は筋肉が脂肪組織で置き換わっ
ている（黒く見える）。前脛骨筋など足の前の方の筋肉（白い
色をしている）はよく残っている。
※PADM	Webサイト旧版に掲載の埜中征哉著「三好型遠位型筋ジストロ
フィーについて」を改変

前脛骨筋

ヒラメ筋

腓腹筋
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いまできる治療

さて、このような進行性の病気に対し、どのような治療

を行うことができるでしょうか。現時点で、根本的に病

気を治す方法は見つかっていません。しかし、いろい

ろな治療は行うことができます。

リハビリテーションで拘縮予防
まずはリハビリテーションです。筋トレで筋力をつける

ことは難しいです。また激しい運動は、かえって筋の破

壊を進める可能性があり、一般的によくないとされてい

ます。しかし逆に、必要以上に安静にすることは、筋力

の衰えにつながると思われます。また、危険も避けるべ

きです。たとえ骨折までいかないまでも痛みで運動が

制限され安静を強いられると、筋力がどっと落ちること

もあります。

さらにリハビリテーションで大事なこととして、拘縮の予

防があります。拘縮とは筋力が落ちたりした際、関節の

動きが少なくなり関節の可動域が小さくなることです。

よくない位置で固まってしまうこともあります。そうなる

と体の動きに妨げが生じます。筋力が落ちる病気は、

リハビリテーションで拘縮の予防をすることが大事で、

これはリハビリテーションの専門家に行ってもらうだけ

でなく、日々自分でも行うことが大切です。

体や現在の筋力にあった装具や車いすなどの作製もリ

ハビリテーションの重要な役目です。リハビリテーション

の分野で最近の大きな出来事は、2016年からロボット

スーツでのリハビリテーションが保険診療で行うことが

できるようになったことです。遠位型ミオパチーも保険

診療で行える病気に含まれています。詳しくは別項で

解説があると思います。

呼吸の状態に注意する
私は日頃の診療で、筋肉の病気で大事なことは手足の

筋力の他に3つあると患者さんに話しています。それ

は、むせと心臓と呼吸です。

むせは、のどの食べ物、飲み物を飲み込む筋力が落ち

ておこる現象です。心臓は筋肉そのものです。しかし

三好型では幸いにこの2つが大きな問題になることは

少ないと感じています。

呼吸は肺で行いますが、肺を動かすのは筋肉です。筋

力低下が進んだ患者さんで、呼吸が弱くなり人工呼吸

器が必要となる方が、時にいらっしゃいます。

筋疾患の場合、人工呼吸器は鼻や口にプラスチックの

マスクをあてて、それを呼吸器につなぐ非侵襲的人工

呼吸がうまくいくことが多いです。また、夜間のみの使

用で済むことも多く、日常生活の妨げになることが少な

いため助かります。

かぜや肺炎を契機に呼吸

が急に弱くなって、呼吸

器が必要になることもあ

るため、日頃から注意が

必要です。

 
ジスフェルリン遺伝子の	
ナンセンス変異に期待される	
リードスルー薬

日常の病院の診療では根本的に病気を治す治療はま

だありませんが、世界中で研究が行われています。別

項で遺伝子治療や再生医療の最先端の研究が紹介

されると思います。

ここではそのなかで、有力な遺伝子治療のひとつ、リー

ドスルー薬の原理について詳しく説明します〈次㌻図〉。

DNAはタンパク質の設計図
遺伝子の物質としての本体はDNAです。DNAはデオ

キシリボ核酸の略です。糖の一種のデオキシリボースと

リン酸という物質が、交互に1本の糸のようにつながっ

ています。さらにデオキシリボース1個につき1つの塩

基が、枝を出しています。DNAを構成する塩基は4種

類ありシトシン（C）、チミン（T）、アデニン（A）、グアニン

（G）です。DNAで大事なことは、これらの構造から、

この4種類の塩基の並び方がある情報を構成するとい

うことです。この並び方こそが遺伝子の情報で、これを

設計図として、タンパク質をつくります。

さて、タンパク質をつくる際にも、ルールがあります。タン

パク質は、アミノ酸が一列につながった構造が基本に

なっています。DNAも一列、タンパク質も一列です。遺

伝子は、C、T、A、Gの塩基が、いろいろな順序で、延々

と並んでいます。各遺伝子に最初の部分があります。

そこからC、T、A、Gの塩基3つずつにトランスファー

RNAというものが、くっついていきます。C、T、A、Gの

塩基の3つの並び方にそれぞれ対応したトランスファー
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RNAがあります。トランスファー

RNAのC、T、A、Gの塩基につ

く反対側にはアミノ酸がついて

いて、次 と々アミノ酸はトランスフ

ァーRNAの順番につながれて

いきます。C、T、A、Gの塩基3

つの並び方でトランスファー

RNAの反対側につくアミノ酸

は決まっています。そのためタン

パク質は遺伝子の情報のとおり

にアミノ酸が一列につながった

ものとなります。

タンパク質も物質ですから、最

初があれば終わりがあります。

C、T、A、Gの塩基の3つの並

び方で、TAA、TAG、TGAの場

合は、「ここでアミノ酸をつなぐ

のをやめなさい」という終止コ

ドンといわれています。ちなみに

ATGがタンパク質をつくる最初

の部分で開始コドンと呼ばれて

います。遺伝子に変異がない場合は、もともとの開始

コドンから、もともとの終止コドンまで、アミノ酸がつなが

り、正しいタンパク質がつくられます。

遺伝子変異でできた	 	
終止コドンを無視させる
ここで遺伝子の変異を考えてみます。遺伝子変異には

いろいろな種類がありますが、ここではC、T、A、Gの

塩基のうち、どこかの1つが別の塩基に変わってしまっ

ている変異を考えます。このような変異のなかには、

TACの部分がTAAに変わってしまったり、TTAがTGA

に変わってしまい、なかったはずの終止コドンが現れて

くる場合があります。それがタンパク質をつくる途中に

出てくると、もともとのタンパク質よりも短いタンパク質が

つくられ、病気をおこす場合があります。これをナンセン

ス変異といいます。

リードスルー薬というものは、この変異でできた終止コ

ドンを無視させ、それ以降もアミノ酸をつなげさせて、正

常に近いタンパク質をつくらせる薬です。

日本人のジスフェルリン遺伝子の変異の種類を著者の

仙台西多賀病院と青木正志先生を中心とする東北大

学のチームにより明らかにしてきました。われわれの研

究によると、日本人のジスフェルリン異常症の患者の約

35％は、ジスフェルリン遺伝子中にナンセンス変異を持

っていることがわかってきました。リードスルー薬はこう

した患者の方に有効ではないかと考えています。

世界中の今後の研究に期待

この治療法の他にも、さまざまな研究が世界中でなさ

れています。病院で診療を行っているものとして根本

治療がないもどかしさがあります。しかし将来のよい治

療に備え、現時点でできる治療を行い、よい状態を保

っていてほしいと願っています。

 TTT GGG CCC TGC TAC ATC AAC

リードスルー薬

〈野生型〉

〈ナンセンス変異〉

〈リードスルー薬投与〉

正常なジスフェルリンタンパクが産生される。
野生型とは、ある集団に最も多い遺伝子型で、通常、
いわゆる正常となる。

野生型TACの「C」が（G）に変異したため、終止コドンとなり、タンパク合成が中断してしまう。
このようなタンパクは不安定なため分解され、ジスフェルリンタンパクはほとんど見られない。

終止コドンの認識があいまいになり、アミノ酸が取り込まれタンパク合成は引き続き行われる。
その結果、正常に近いジスフェルリンタンパクが産生される。

… …

… … ジスフェルリンタンパクが
産生される

正常に近い
ジスフェルリンタンパクが

産生される

 TTT GGG CCC TGC TA（G） ATC AAC

… …

… …

 TTT GGG CCC TGC TA（G） ATC AAC

…

… …
ジスフェルリンタンパクが
ほとんど産生されない

合成中断

リードスルー薬の原理

編注）	 リードスルー薬「Ataluren」は、治験に向けて準備していた製薬会社の日
本法人が、2017年12月、日本から撤退することになりました。米国本社
では開発が続けられています。	 	

〈 謝辞 〉 本研究は国立精神・神経医療研究センター精神・神経
疾患研究開発費（29-3）、国立研究開発法人日本医療研究開発
機構（AMED）の難治性疾患実用化研究事業（17ek0109259）
によって行われた。
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よく似た病気の	
眼咽頭型筋ジストロフィー

古くからフランス人を中心に50歳以上の高齢になって、

眼瞼下垂を主症状とする病気が知られていました。眼

瞼下垂と前後して喋る言葉がはっきりしない、物の飲み

込みが悪いなどの症状が現れます。これは喉の奥にあ

る咽頭筋の力が弱くなったためです。そのために、この

病気は「眼咽頭型筋ジストロフィー」と名付けられるよう

になりました。筋ジストロフィーと名付けられていますが、

臨床的にも病理学的にも筋ジストロフィーの所見はなく、

縁取り空胞が主な所見です。また、筋細胞の核に封入

体があり、その封入体は直径10nm（1nmは1/1000ミク

ロン）という細い線維様の構造でできています。

眼咽頭型筋ジストロフィーは、常染色体優性遺伝をとり、

責任遺伝子PABPN1に変異があり、遺伝子診断が可

能となっています。日本では約10家系の報告しかなく、

まれな病気とされています。

眼咽頭遠位型ミオパチーの	
概略

故里吉栄二郎先生（国立精神・神経医療研究セン

ター名誉総長）は、眼咽頭型筋ジストロフィーに似るが

下肢の筋力低下を伴う病気を、世界で初めて報告され

ました。組織は筋ジストロフィーとは異なるので、遠位

型ミオパチーの名称をつけられました。

眼咽頭型筋ジストロフィーでも、まれに四肢の筋力低下

を見ることがありますが、それは近位筋が優位に侵され

るといわれています。

その後、長くこの2つの病気は同じ病気だけれど表現

型が異なるだけだとか、まったく違う病気だとか論争が

眼咽頭遠位型ミオパチーとは
	 国立精神・神経医療研究センター病院	名誉院長		埜中	征哉

Ikuya Nonaka

眼瞼下垂があり、眼球運動制限もある。
口の周囲の筋が萎縮し、筋力低下があるの
で頰がさがってみえる

左と同じ人がクラッチ眼鏡を
使用した状態。上眼瞼が挙上
され、視野がひろくなっている。
眼鏡の効果が顕著である

クラッチ眼鏡
大きな眼鏡屋さんやイン
ターネットで購入できる

この部分で�
上眼瞼を持ち上げる

眼咽頭遠位型ミオパチーの症状と眼瞼下垂への対処法� ※写真はご本人の許可を得て使用しています。
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続いていました。

最近、眼咽頭遠位型ミオパチーではPABPN1遺伝子

に変異がないことがわかり、2つの病気は異なる原因に

よることが明らかになったのです。

眼咽頭遠位型ミオパチーの	
臨床・病理

遺伝形式
里吉先生が報告された1家系は明らかに常染色体優

性遺伝をとったので、本症は遺伝性疾患であると考え

られています。

臨床症状
優性遺伝ですから、男性、女性両方とも侵されます。

発症は中年期以降で、遠位筋（前脛骨筋）の筋力低

下、眼瞼下垂が出現します。下肢の筋力低下のほうが

先に出る人もいれば、眼瞼下垂が先に出る人までとい

ろいろです。

上眼瞼が下がってくると、眼球運動にも制限がきます

（眼球が上下・左右に動かなくなります）。同時に顔面

筋の萎縮（頰がたれさがってみえる）、咽頭筋の筋力

低下（物が飲み込みにくい、発音が明瞭でない）など

の症状が出ます〈前㌻写真左〉。

症状は進行しますが、物が完全に飲み込めないほどに

はならないので、生命的予後はよいとされています。心

筋は侵されませんが、呼吸筋は侵された例も報告され

ています。

眼瞼下垂には眼瞼挙上術など外科的治療法があります

が、術後しばらくして再発があるのが問題です。わたし

の患者さんはクラッチ眼鏡を用いて、とてもよい結果を得

ています〈前㌻写真右〉。ぜひ試してもらいたいです。

病理学的所見
筋生検では、眼咽頭型筋ジストロフィーと同じように、縁

取り空胞が診断的所見とされています。空胞がある筋

細胞は、細く萎縮しています。いまだ遺伝子の異常は

見つかっていません。また核内の封入体も確認されて

いません。
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 新しい医薬品や医療機器などが、世の中で広く使える

ようになるまでには、長い道のりがあります。日本におい

ては、国が「医薬品、医療機器等の品質、有効性及び

安全性の確保等に関する法律」（薬機法）1）に基づい

て医薬品や医療機器などを承認する必要があります。

新しい治療薬開発の手順

新しいお薬が世の中に出るまでには、〈図〉のような道

筋が必要です。まず、基礎研究の段階では病気の原

因や病態（その病気がどのようなものであるのか）の

解明や、効果が見込まれるお薬

の候補となる物質を見つけます。

そのあと、動物でいろいろな試

験を行いお薬の候補を絞り込

み、最後に人間にその候補とな

るお薬を投与する臨床試験を

行うことで、本当に効果がある

のか、安全なものであるのかを

明らかにします。なお、この最

後の段階、厚生労働省から「薬」

として承認を受けるために行う

臨床試験のことを「治験」と呼

びます。

基礎研究、シーズの発見
まずは、お薬の候補となる物質を見つけなければなりま

せん。このお薬の候補となる物質をシーズ（日本語で、

「種」の意味）といいます。

製薬企業や大学やさまざまな研究機関の研究者たち

は、日夜その病気に効きそうなシーズをつくり出したり、

自然界のなかから世界中を探し回り見つけ出そうとし

ています。また、その物質はどのような性質を持ったも

のなのかも明らかにしようと研究しています。この段階

では、何千という非常に多くのシーズが生み出されては

消えていきます。

治療法ができるまで
私たちが心から待ちわびている治療法の確立。製薬までの流れ、現在開発

中の治療薬、将来期待される遺伝子治療や再生医療、そして、サイボーグ型

ロボットHALによるサイバニクス治療について、先生方にお伺いしました。

患者が薬を手にするまで
～基礎研究・治験・承認審査

	 国立精神・神経医療研究センター

	 トランスレーショナル・メディカルセンター	臨床研究支援室長		中村	治雅
Harumasa Nakamura

新しい医薬品が承認されるまでには、基礎研究、非臨床試験、治験を行う必要がある。

基
礎
研
究

非
臨
床
試
験

第
１
相
試
験

第
２
相
試
験

第
３
相
試
験

製
造
販
売
後
調
査

人の安全性／有効性薬のききめ

病態の解明
シーズの発見

安全性
毒性 治 験 承 認

医薬品が承認されるまでの道筋
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非臨床試験
基礎研究でシーズが見つかった場合には、次のステッ

プの非臨床試験に進みます。基礎研究で候補になっ

た段階では、すぐに人に投与するわけにはいきません。

非臨床試験では、動物を使って病気へ本当に効きそう

か、本当に安全かを詳しく調べます。使われる動物は

ネズミやウサギ、イヌやサルです。非臨床試験では主

に、①「薬効薬理試験」どのような効果があるのかメカ

ニズムを探る試験、②「薬物動態試験」お薬が体内で

どのように吸収・分布・代謝・排泄されるかをみる試験、

③「安全性薬理試験」どのような部位にどのような作

用をもたらすのか安全性から調べる試験が行われます。

その他さまざまな試験を実施し、多くの情報を得たうえ

で、初めて人に投与することができるのです。

治	験
非臨床試験での結果、人での検討が始まります。治験

には、大きく分けて、以下のような段階があります。

〈第1相試験〉

非臨床試験で、動物に対してさまざまな試験が行われ

て人での有効性や安全性が期待される結果が得られ

た場合に、治験が開始されます。

ただ、多くの場合、すぐにたくさんの患者さんに投与さ

れるわけではありません。実のところ、実験動物と人と

の間には大きな種差（動物の種類による違い）が存在

します。やはり人のことは人で試してみないとわからな

いのです。実際に、動物では観察されなかったことが

人に投与してみて初めてわかることも少なくありません。

よって、初めて人に投与される試験では非常に慎重に

試験が進められます。多くの場合、比較的少数の健常

成人男性を対象として、非常に少量から徐々に投与量

を増やす方法で行われます。

この段階では、まず本当に人に投与しても問題ないの

かという安全性と投与されたお薬がどのように体のな

かで吸収・分布・代謝・排泄されていくのかという薬物

動態を明らかにすることが主な目的です。

〈第2相試験〉

第1相試験で、人への安全性が示され、お薬の体内で

の動きなどがわかった後に、比較的少数の患者さんに

対して行われる試験を第2相試験といいます。「探索的

試験」とも呼ばれています。この段階では、本当に対

象とする患者さんに効果があるのだろうか、どれくらい

column
オーファンドラッグ、 
ウルトラ・オーファンドラッグの
開発の難しさと、 
その促進制度について

患者の数が非常に少なく、診断法や治療法の確
立していない疾患に対する医薬品を「オーファン
ドラッグ」（オーファンとは「孤児」の意味です）
と呼びます。このような治療薬の開発は、まず患
者さんが少なく病気のことがよくわかっていません
し、専門家も少なく研究が進みにくい状況があり
ます。そのため、まずそもそも治療の種（シーズ）
が見つけにくいこと、見つかってもそのお薬の効
果や安全性を見るための治験が、患者さんが少
ないために進まないということがあります。
オーファンドラッグのなかでも、さらに患者数が特
に少ない疾患に対する医薬品のことを「ウルトラ・
オーファンドラッグ」と呼びます。明確な定義が
あるわけではありませんが、国内では、患者数
1,000人未満の病気を対象にする場合に呼ぶこ
とがあります。ウルトラ・オーファンドラッグであ
れば、さらに開発が困難なことが想定されます。
しかし昨今では、さまざまな研究による病態の解
明、科学的技術の進歩、患者さんたちの働きか
けなどもあって、オーファンドラッグ自体の開発が
活発になってきています。数年前には想定され
なかったような病気でも、画期的な新薬が開発
される時代になりました。日本では、国が患者
数の少ない患者さんを対象とする医薬品の開発
を促進するための仕組みがあり、「希少疾病用
医薬品指定制度」（オーファンドラッグは、一般
的に患者数の少ない病気のお薬を呼びますが、
国で指定される場合にはこのように呼びます）と
呼ばれています。そこでは、基本的には患者さん
が国内で5万人未満（ただし、指定難病はその
限りではありません）の病気を対象とする医薬品
が指定されます。これに指定されると、①開発に
かかる助成金の交付、②開発に関しての指導・
助言、③税制上の措置、④優先的な審査、⑤再
審査期間の延長（独占的に販売できる期間の延
長）があります。これは、日本に限ったことではな
く、アメリカやヨーロッパなど世界的に、ほぼ同様
の制度があり、オーファンドラッグの開発を促進し
ようとしています。

〈参考〉	厚生労働省	希少疾病用医薬品・希少疾病用医療機器・希少疾
病用再生医療等製品の指定制度の概要　		
http://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/ 0000068484.html
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の量や回数投与すれば効果が得られるのだろうか、患

者さんに投与するとどのような効果が見られるのだろう

か、安全に投与できるのだろうか、などの多くを試してい

る、つまり探索している段階の試験です。

もし、ここで患者さんに対してなんら有効性が示されな

かったり、患者さんにとって重大な副作用などが起これ

ば、そのお薬の開発は中止することになります。

〈第3相試験〉

第2相試験で、少数の患者さんに対して有効性や安全

性が示された場合に最後の段階として実施される試験

です。第2相試験での探索的な結果を、検証するとい

う意味合いで、「検証的試験」とも呼ばれます。

承認申請を行う前の最終段階でもあり、本試験で患者

さんへの有効性や安全性が示されなければ、承認申

請を行うことができません。

疾患により、かなり大規模な試験になることがあります。

よって、多数の施設で同時に実施されることになります。

またこの試験では、たとえば、すでに世の中に有効な

お薬である標準薬がある場合にはそのお薬を対照に、

そのような標準薬がない場合には「プラセボ」と呼ばれ

る、薬としての有効成分は何も入っていないものを対照

にして、比較検討が行われます。

〈長期投与試験〉

致命的（すぐに生命に関わる）でない病気に対して1年

を超えるような長期間投与されることが想定されるお薬

では、承認申請の際に必要とされます。通常1年間を

継続して投与する試験が実施されます。

承認審査
基礎研究から、非臨床試験、治験と長い時間を経て、

薬の候補が疾患に対して効果があり、人に対して許容

できるレベルで安全であるとの結果が得られると、製薬

企業は国にその製造販売を認めてもらうために承認申

請を行います〈図〉。

製薬企業は、決められた作成要領にしたがって承認申

請資料を作成し、まず医薬品医療機器総合機構（以

下、「PMDA」）に申請を行います。PMDAは提出さ

れた申請資料の信頼性の調査を行うとともに、本当に

その薬の候補が対象となる患者さんにとって効果があ

り、また安全に投与できるのかについて、莫大な資料を

精査・審査をします。また、専門協議と呼ばれる外部

の専門家との会議も実施したうえで、審査結果報告書

を厚生労働省に提出することになります。厚生労働省

は、薬事食品衛生審議会の意見を聞いたうえで、承認

が可能かどうか判断をします。

製造販売後調査
お薬は、承認された時点で終わりではありません。市販

された後にはこれまでに投与されていなかった数多く

の患者さんに使用されます。そのような状況での安全

性や有効性の情報を集めて、よりその薬の適切な情報

を医療現場に提供していくことが重要です。そのため

に、承認された後に引き続き調査が行われます。

特に、希少疾患の場合は、慎重な調査が行われます。

治験を行ううえでのルール	
患者さんの人権、安全性が大事

治験と呼ばれるヒト（健康な人が対象になる場合や、患

者さんが対象になる場合があることは、すでに説明しま

した）を対象に行われる臨床試験はとても重要なので

すが、そのためのルールがあります。新しいお薬を開発

申請者である製薬企業は医薬品医療機器総合機構（PMDA）での審査を受ける。
その審査結果をもって、厚労省が薬事・食品衛生審議会に諮問し、最終的な承認の決定を行う。

治験相談
申請前相談

審査結果
通知 諮 問 答 申

申 請
医薬品医療機器
総合機構
（PMDA）

厚生労働省

薬事・食品衛生審議会
薬事分科会
医薬品部会

申請者
（製薬企業）

承 

認科学的審査
GCP信頼性調査
GMP適合性調査

承認審査の手続き
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するためとはいえ、明らかな人体実験のようなことが行

われてはなりません。

そのルールを厚生労働省が定めており、「医薬品の臨

床試験の実施の基準」2）といいます。これはG
ジー

C
シー

P
ピー

（Good Clinical Practice）とも呼ばれ、全世界共通の

ルールです。これは、治験に参加する人の人権を守り、

科学的で信頼性のある臨床試験を実施するための

ルールです。なにより患者さんの人権や安全が守られ

ること、科学的に正しい治験が実施されていること、その

治験の結果が信頼できるものであることを重点にさま

ざまな規則があります。

たとえば、治験を行いたい製薬企業や研究者は、治験

を実施するときには必ず国に届出を出さなければいけ

ません。その届出を国は調査して問題があれば変更の

指示をすることができます。さらに、治験を行う施設で

も必ず「治験審査委員会」と呼ばれる委員会で、その

治験を行っても治験に参加する患者さんにとって問題

ないのかなどの審査が行われています。

また、治験が開催された後もその治験がGCPに沿って

正しく行われているか確認します。もし、治験中に何か

重大な副作用が起こった場合には国に報告しなけれ

ばなりません。治験への参加希望者へは事前に必ず

わかりやすく十分な説明を行って、その治験の目的や

予想される効果、副作用などの内容を十分理解した人

だけが参加するような手続きが取られます。これは「イン

フォームド・コンセント」と呼ばれます。

患者にできること

医薬品などの開発は、過去には医療者や研究者、そし

て製薬企業などの仕事だと思われてきました。そして、

それを承認審査したりルールをつくる規制当局（厚生

労働省、PMDA）が協力して行う、産官学の協力が進

められてきました。しかし、最近は、ここに患者さん自

身が加わることの重要性が認識されています。新しい

治療法を最も待ち望んでいるのは患者さんですから、

ある意味当然な流れでもあります。患者さん自身が、

医薬品などの開発や治験について知ることで、開発初

期の段階から加わることは、特に難病・希少疾患では

大切です。どのようなことにどのくらいの患者さんが

困っているのか、治験に患者さんが参加してくれるの

か、承認後も患者さんがその治療法のことをよく知って

適正に治療を受けてもらえるのかなど、患者さん自身

が自分のこととして、積極的に参加していくことが必要

です。

最後に、薬機法第1条の6には、次のとおり記載されて

います。「（国民の役割）国民は、医薬品等を適正に使

用するとともに、これらの有効性及び安全性に関する知

識と理解を深めるよう努めなければならない」。まさに、

患者さんを含めたすべての人が関わることが重要なの

です。

参考
1）	 医薬品、医療機器等の品質、有効性及び安全性の確保等に関する法律（昭和

三十五年八月十日	法律第百四十五号）
2）	 医薬品の臨床試験の実施の基準に関する省令（平成九年三月二十七日	厚生省令

第二十八号）
3）「くすり」と「治験」改定第4版	日本製薬工業協会		

http://www.jpma.or.jp/medicine/shinyaku/pdf/chiken_081.pdf	

医薬品の 
条件付き早期承認制度の 
実施について

有効な治療方法のない重篤で患者の数が非常
に少ない疾患などを対象とする医薬品については、
我が国での治験実施がとても困難、あるいは実
施可能であっても治験の実施にかなり長い期間
がかかってしまう場合があります。このような場
合には、必ずしも大規模な試験を求めないで、個々
の医薬品でいろいろと検討して、市販後に必要
な調査などを実施することを条件に承認されてい
る医薬品はありました。
こうしたなかで、このような承認の方法をより明
確にするために「医薬品の条件付き早期承認制
度」が実施されることになりました。
これまでも、なかなか治験ができない領域では、
その病気の状況なども加味して医薬品が承認さ
れてきました。今回、よりその基準が明確になる
ことで、現実的に実施可能な治験を行い、できる
だけ早いうちに一旦承認して患者に届けるととも
に、承認されてよかったではなく、その後本当に
有効なのか、安全なのかの情報を集めていくこと
が求められることにもなります。患者自身も、承
認が終わりでなく、その後も積極的にそういった
調査に関わっていくことが求められます。

〈参考〉	医薬品の条件付き早期承認制度の実施について（平成29年10
月20日	薬生薬審発1020	第1号）

column
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一般に、動物試験で有効性が期待できる薬物であって

も、医薬品として許認可を受けるためには多くの研究や

試験が必要となる。服用できる錠剤を開発したり、動物

での毒性試験をしたり、服用後の薬が体のなかでどのよ

うな変化を受けるかなどを研究し、さらに何段階もの臨

床試験で有効性と安全性を確認しなければならず、莫大

な費用と通常10年以上の長い年月が必要となる。

熱意を受けて治療薬の開発に

2009年4月、患者会の織田友理子代表代行（当時）

がノーベルファーマを来訪、遠位型ミオパチーの治療薬

の開発を依頼された。その際に、前年に国立精神・神

経医療研究センター神経研究所の西野一三先生、野

口悟先生が率いていた研究が進み、治療法の糸口が

見えてきたこと、治療薬をつくるために患者会が発足し

たこと、ところが開発を引き受ける企業が見つからない

こと、難病指定と治療薬開発のため署名を募り、同年

2月までで130万筆に達したことなどのご説明があった。

ある製薬会社では、ろくに話も聞いてもらえなかったと

いう。ただし、その段階ではノーベルファーマとしても、

臨床評価法の難易度、患者数の少なさを考えると、食

品として開発するとか、コンパッショネート医薬品のよう

な使用を提案することしかできなかった。織田さんは

落胆の色を隠さなかったが、その後も諦める様子はな

く、話し合いは続いた。結局、公的助成が得られるな

らば、その範囲内で開発に協力することとなった。

程なく西野先生、野口先生との共同研究として新エネ

ルギー・産業技術総合開発機構（NEDO）の実用化

助成事業に応募することとなり、2009年8月に無事採

択された。患者会の日頃の活動と、織田さんの熱意

の成果であったと思う。これと前後して、食品として開

発できないかも含め、厚労省に何度も足を運び、開発

方法の相談に乗ってもらうとともに、省内でも熱心な検

討が重ねられた。結局、あくまでも治療効果を期待し

ているわけで、医薬品としての開発しかないということ

になった。

助成が受けられるとはいえ、費用の3分の1は会社負

担になり、その出費は少なくない。第1相試験も少しで

も費用を削減するため、西野先生から東北大学神経内

科の青木正志先生に医師主導治験の実施をお願い

し、青木先生も快諾され、以降、国内臨床試験が推進

されることとなった。青木先生に初めてお会いした際、

臨床研究ではどうかと申し出たところ、臨床研究では

結果が出ても医薬品としての申請資料にならないから、

治験にしないと無駄になる、ときっぱりと言われたのが

印象に残っている。

治験の開始

その後、患者会の絶大な協力も得られ、すぐに被験者

が集まり、青木先生に出会ってから5か月も経たない

2010年11月に、ファースト・イン・ヒューマン（ヒトへは

じめての投与を行う試験）が実現した。その間、仙台

は東日本大震災に見舞われたが、単回投与試験・反復

投与試験は、震災直後の2011年6月までに終了した。

その試験期間中にNEDOの助成期間は終了したもの

の、これほどまでに短期間で実施できたのは画期的な

ことではなかっただろうか。東北大学には基礎研究で

の成果を臨床での実用化につなげる橋渡し研究（トラン

スレーショナルリサーチ）のできる体制が整っており、治

験事務局、データマネジメント、統計解析などを担える

スタッフが充実した未来医工学治療開発センターを始

め、CRC（クリニカルリサーチコーディネーター）、薬剤部

などの全面的支援を得られた点も大きかった。

ここで得られた情報をもとに、また、動物試験でシアル

酸の排泄が早いことがわかっていたため、米国Ultra-

genyx社では日本とは異なり徐放錠を開発し、第1相

試験を実施し、さらに第2相試験において48週間投与

の有効性・安全性の検討をすることができた。困難な

試験と思われたが、Ultragenyx社は筋力の低下を食

い止めることが示唆される結果を発表した。

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー 
シアル酸補充療法の開発
	 ノーベルファーマ株式会社	代表取締役社長		塩村	仁

Jin Shiomura
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第3相国際共同治験は	
期待した結果が得られず…

また、青木先生は、厚労省の奨めもあり、PMDA（医薬

品医療機器総合機構）に新設された薬事戦略相談を受

けて、海外と同じく徐放錠による医師主導第1相試験の

実施と第3相国際共同治験への参加を検討することとな

った。そして海外第2相の中間成績が判明したところで、

徐放錠による医師主導第1相試験を実施してくださった。

ノーベルファーマでは、この追加第1相試験の後、第3相

国際共同治験に参加できるようUltragenyx社と交渉を

重ねたが、残念ながら合意に至らず、第3相国際共同治

験と同様の計画で医師主導の国内第2／3相試験を実

施してもらうこと以外に選択肢がなくなった。青木先生

は、この計画変更の是非を含め、PMDAの対面助言相

談を受け、国内第2／3相試験の試験計画の詳細や、申

請データパッケージを確認してくださった。

そもそも、緩やかに進行する本疾患の有効性の評価は、

開発当初より大変難しいことが予想されていた。Ultra-

genyx社の第3相国際共同治験は、プラセボを対照と

し6g/日を48週間にわたり投与する二重盲検試験で、

主要評価項目は筋力計で測定した上肢筋力の合計

の変化量とし、また自他覚症状を含め、上下肢の筋力、

機能を定量的に評価することとなっていた。試験は、アメ

リカ、カナダ、ブルガリア、フランス、イタリア、イギリス、イス

ラエルの計13施設が参加、89人の患者さんを対象に

実施され、2015年5月に始まり、2017年6月に終了した。

国際共同治験は、人種、地域、患者背景などの同時検

出が可能となり、有効性・安全性に影響する要因が検

討できるメリットがあるといわれているが、Ultragenyx

社では医療環境の異なる国々の医師に均一な評価を

してもらうのに、大変苦労したのではないかと推察され

る。Ultragenyx社はかなりの資金をつぎ込んで本試

験を実施したはずだが、残念ながら期待した結果は得

られず、昨年8月、本薬の開発からの撤退を表明した。

国内第2／3相試験は	
結果を取りまとめ中

一方、国内第2／3相試験はやはりプラセボ対照の二

重盲検試験で、計20人の患者さんが参加、プラセボが

4人、実薬が16人という偏った割付けで実施された。

FDA（米国食品医薬品局）の確認を受けている第3相

国際共同治験の有効性評価法が、本治験でも採用さ

れた。青木先生が治験調整医師となり、東北大学、国

立精神・神経医療研究センター、名古屋大学、大阪大

学、熊本大学の協力を得た多施設共同治験で行われ

た。本試験でも患者会の協力を得て、驚くほど短期間

で被験者登録を終え、その後も順調に進捗し、現在は

延長試験に入っている。国立精神・神経医療研究

センターの神経・筋疾患患者情報登録Remudyにお

ける患者さんの登録も進んでおり、このデータベースも

試験の被験者登録に大きな役割を果たしたと聞いてい

る。目下、結果を取りまとめており、海外試験成績も含

め詳細な検討を加えているところだ。

この試験の準備中、ノーベルファーマは、新設された

「先駆け審査指定制度」及び「希少疾病用医薬品指

定前実用化支援事業」に応募した。前者は海外開発

が先行しており、指定品目に該当しないということで申

請には至らなかったが、後者は採択され、高額な治験

薬製造費用のかなりの部分の支援を得られることとな

った。あらためて思うに、NEDOの助成に始まり、いく

つかの公的助成を受けながら、本薬の開発を進めてき

たが、そのような公的助成なしでは希少疾病用医薬品

を開発することは不可能で、こうした支援は今後とも是

非継続してもらいたいと願っている。

また、試験が始まった頃、人道的見地から実施される

治験（拡大治験）、患者申出療養制度の通知が発出さ

れ、患者会から青木先生に拡大治験の実施要請があ

った。ノーベルファーマでも、実施できないか検討した

が、治験である以上、費用もそれなりに必要となり、実

施中の試験だけでかなりの負荷がかかっているなかで、

それ以上のことをするのは困難であるように思われた。

希少疾病医薬品であるからこそ拡大治験や患者申出

療養制度が求められる場合が多いのだが、承認取得

のための試験実施だけでも多くの困難があるので、そ

の実現のためには乗り越えるべき障壁が大きい。

以上、シアル酸補充療法の開発のこれまでを振り返っ

てみた。第3相国際共同治験で有効性が確認でき

なかったため、少なくともすぐには医薬品として申請で

きなくなったが、今後とも粘り強く取り組んでいきたい。

官学の協力が得られ、ここまで開発を進められたのも、

患者会の長年の尽力によるものと、心からの敬意と感

謝とを表したい。
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日本人の先生方による	
研究努力

三好型遠位型筋ジストロフィーは、1967年に三好和夫

徳島大学名誉教授により報告された疾患です。

1998年には、現東北大学教授の青木正志先生らの研

究により、その原因遺伝子が特定され、その産生物質が

「ジスフェルリン（Dysferlin）」と命名されました。

日本人の三好型遠位型筋ジストロフィーの患者につい

て、ジスフェルリン遺伝子の変異の種類は、仙台西多賀

病院の高橋俊明先生と東北大学のチームにより明らか

にされてきました。その研究によって、日本人患者の約

35％は、ジスフェルリン遺伝子中にナンセンス変異を持

っていることが明らかにされました。

Atalurenが	
三好型遠位型筋ジストロフィーに	
使用できる可能性

人間が生体として活動するためには、遺伝子（DNA）

に記録された情報をRNAに翻訳し、このRNAを使っ

て生活に必要なタンパク質を生成します。RNAからの

タンパク質の生成は、スタート命令から開始し、終止命

令（終止コドン）まで生成を続けますが、ナンセンス変

異では、遺伝子変異のために本来の終止命令の前に

終止命令（未成熟終止コドンという）ができてしまい、

生成が止まってしまいます。

Ataluren（アタルーレン）は、未成熟終止コドンを読み

飛ばし（リードスルー）、本来の終止命令までタンパク質

を生成させる作用のある薬物です。

前述のように日本人の三好型遠位型筋ジストロフィーで

は、約35％の患者がナンセンス変異を有していますの

で、Atalurenはこうした患者の方に有効ではないかと

考えています。

Atalurenの開発計画

Atalurenは、現在デュシェンヌ型筋ジストロフィーの治

療薬として欧州で2014年に承認されています。

また、Atalurenの本邦での申請に向け、日本人と外国

人の健康被験者で薬物動態の比較試験を実施して、

違いのないことを確認しました。

日本人のデュシェンヌ型筋ジストロフィー患者を対象とし

た臨床試験（治験）もすでに開始されています。

先駆け審査指定制度

患者に世界で最先端の治療薬を最も早く提供すること

を目指し、厚生労働省は2015年に「先駆け審査指定

制度」を試験的に開始しました。前述のとおり、三好

型遠位型筋ジストロフィーは、日本人の先生方の研究

によって解明された疾患です。

そして、それらの研究成果から、Atalurenは、日本人の

患者の治療薬として有用であろうと考えています。PTC 

Therapeutics, Inc.は、Atalurenを三好型遠位型筋

ジストロフィーの治療薬としては世界に先駆けて日本で

開発・治験実施をすることを決定し、2016年の第2回

の公募に応募いたしました。残念ながら指定までには

至りませんでしたが、厚生労働省からは、是非開発を継

続し、次回の公募で再チャレンジすることを勧められて

おりました。

しかし、2017年12月に、PTC Therapeutics, Inc.は、

日本から撤退することになりました。残念でなりません

が、米国本社では開発を続けておりますので、早期に

日本で開発が始められることを期待しています。

三好型遠位型筋ジストロフィー  
リードスルー薬の開発
	 PTCセラピューティクス・ジャパン合同会社		薬事本部長		柳	孝明

Komei Yanagi
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単一遺伝子疾患の	
遺伝子治療の概要

遠位型ミオパチーは、国内では空胞型、三好型、眼咽

頭遠位型の大きく3種類の病型に分類される、遺伝子

疾患です。空胞型、三好型は単一の遺伝子の変異に

よることが明らかになっており（単一遺伝子疾患）、眼

咽頭遠位型の疾患責任遺伝子はまだわかっていま

せん。遺伝子治療では、単一遺伝子疾患に対しては、

患者の細胞に特定の遺伝子（多くは治療遺伝子編注1））

を導入し、その遺伝子がつくり出すタンパク質の作用に

より、病気を治療する方法が用いられます。不足してい

る遺伝子のみを補充することができるので、非常に効

率よく病因を取り除くことができると考えられています。

遺伝子の導入方法

遺伝子治療では、ベクターという遺伝子の運び屋を用

います。そのほとんどは、ウイルスベクターと呼ばれる、

病原性を取り除いたウイルスを用いたものです。ベクター

によってさまざまな特徴があり、目的に応じて使い分け

る必要があります。ウイルスベクターにはアデノウイルスベ

クター、アデノ随伴ウイルス（AAV）ベクター、レンチウイ

ルスベクターなどがありますが、神経筋疾患に重要なも

のは、AAVベクターです。

AAVベクターは国内では治験段階ですが、海外では

2012年にEU、2017年末に米国FDAが遺伝子治療薬

として認可した、非常に安全性の高いベクターです。た

とえばAAVベクターで治療遺伝子を投与すると、非常

に長期（数年単位）にわたって治療遺伝子が細胞の

核内に存在し続けることができます。これは、遺伝子

治療以外の一般的な内服薬や、酵素補充療法などの

タンパク質補充療法にはない利点です。一方で、ベク

ターはもともとウイルスなので、ウイルスに対する免疫応

答や、治療遺伝子に対する免疫応答が障害となる場合

があります。また、AAVベクターには搭載することので

きる遺伝子のサイズに制限があるので、工夫が必要な

場合があります。

ゲノム編集

遺伝子治療との組み合わせで、現在非常に注目されて

いるのが、ゲノム編集技術です。ゲノム編集技術とは、

人工的なDNA切断酵素（人工制限酵素）を作用させ

ることで、染色体の任意の位置に、変異を修正できる

技術です。遺伝子検査によって患者さんのゲノム中に

変異がある場所を同定し、ゲノム編集技術を用いて変

異を特異的に取り除き、正しい配列と入れ替えることが

可能です。

ゲノム編集技術で用いられる人工制限酵素には数種類

ありますが、CRISPR（Clustered regularly interspaced 

short palindromic repeats）/Cas9システムを利用した

ものが非常に手軽であることから、実験的には広く用い

られるようになっています。げっ歯類や、非ヒト霊長類

でも、CRISPR/Cas9システムを用いた標的遺伝子改変

が報告されています。また、筋疾患ではデュシェンヌ型

筋ジストロフィーに対して、CRISPR/Cas9システムを用い

ることで原因遺伝子のジストロフィン遺伝子を修復し、こ

の結果、筋力の回復が観察されたことが報告されてい

ます。

臨床応用する場合には、患者さん固有の変異箇所の

修復が期待されますが、CRISPR/Cas9システムは生殖

細胞系列やiPS細胞の遺伝子操作が必要であり、現

状では倫理的問題の他に、修復効率や、オフターゲット

遺伝子治療と 
遠位型ミオパチーへの 
応用について
	 日本医科大学	大学院医学系研究科	社会連携講座	細胞遺伝子治療学	助教		喜納	裕美	 Hiromi Kinoh

	 日本医科大学	生化学・分子生物学（分子遺伝学）	大学院教授		岡田	尚巳	 Takashi Okada

	 国立精神・神経医療研究センター	神経研究所	所長		武田	伸一	 Shin'ichi Takeda
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効果（狙った場所以外を切断してしまい、この結果目

的としていないタンパク質の機能に異常を引き起こす）

の存在など、治療としては解決すべき問題が残ってい

ます。

遠位型ミオパチーへの	
遺伝子治療の可能性

実際に遠位型ミオパチーに対して計画されている遺伝

子治療として、空胞型、三好型に対して、それぞれAAV

ベクターを用いた補充療法があります。

空胞型の場合
空胞型の遺伝子治療はイスラエルのグループが報告し

たもので、空胞型において変異の見られる、UDP-N-ア

セチルグルコサミン2エピメラーゼ（UDP-GlcNAc 

2-epimerase；GNE）とN-アセチルマンノサミン・キナー

ゼ（ManNAc kinase）をコードするGNE遺伝子を8型

AAVベクターを用いて補充しようというものです1）。GNE

の遺伝子サイズは2.2kbで、8型AAVベクターにも問題

なく搭載できます。

また、彼らの他の報告では、ユダヤ人患者さんに多く見

られるM712T変異をもつ患者由来の細胞に対して、ト

ランス・スプライシング編注2）という方法を用いて治療す

ることも可能だとしています2）。

三好型の場合
三好型やLGMD2Bが含まれるジスフェルリノパチーに

対しては、原因遺伝子となるジスフェルリン遺伝子を補

充するというストラテジーが取られており、これもAAVベ

クターを用いて治療実験が報告されています。

ジスフェルリンの遺伝子サイズは全長6.2kbとAAVベク

ターを用いて導入するには少し大きなタンパク質です

が、報告では2つのAAVベクターに分割することで、ジ

スフェルリンタンパク質全長を問題なく発現させることが

できています。

ベクターの投与方法は全身投与（点滴）で、治療の結

果、ジスフェルリノパチーの病態として観察される筋の

中心核の割合の減少、コラーゲンの沈着の減少、脂肪

化の抑制、筋機能の改善が見られました3）。

眼咽頭遠位型の場合
眼咽頭遠位型は疾患責任遺伝子がまだ同定されてい

ません。常染色体劣性遺伝を呈する眼咽頭遠位型家

系について、連鎖解析やゲノム解析が試みられていま

す。次世代シーケンサー（NGS）や全エクソーム解析

（WES）を用いた解析により他の遺伝性疾患では責任

遺伝子が明らかになったものもあり、継続した解析が

期待されます4）。 

………

他項で述べられているように空胞型に対してはすでに

シアル酸補充療法とマンナック補充療法の治験が進んで

おり、特にシアル酸補充療法では血中シアル酸濃度の

上昇と、上肢機能低下の進行抑制が確認され、有害

事象も出ていないことから、製剤化が期待されましたが、

海外で行われていた国際共同治験では残念ながら有意

差が出ず、開発プログラムの中止が決定されました。

同様のデザインで行われた日本国内の治験はまだ結果

が出ていません。

一方、マンナック補充療法の経口内服薬は海外で治験

が継続されています（NCT02346461, ClinicalTrials.

gov）。並行して、根治療法となりうる遺伝子治療の実用

化についても今回取り上げたような端緒となる研究が

欧米では盛んに進んでおり、日本で薬として用いること

ができる日もそう遠くないかもしれません。

編注1）	 変異を起こしている遺伝子の野生型。野生型とは、野生の集団に最も	
	 多くみられる型をいい、突然変異型に対し、基本と考えられる表現型。
編注2）	 別々のRNA上にあるエクソンを結合する方法

参考文献
1）	 Sustained	expression	and	safety	of	human	GNE	in	normal	mice	after	

gene	transfer	based	on	AAV8	systemic	delivery.	Mitrani-Rosenbaum	S	
et	al.	Neuromuscul	Disord.	2012	Nov；22（11）：1015-24.

2）	 Correction	of	the	Middle	Eastern	M712T	Mutation	Causing	GNE	Myopa-
thy	by	Trans-Splicing.	Tal-Goldberg	T	et	al.	Neuromolecular	Med.	2014	
Jun；16（2）：322-31.

3）	 Systemic	Delivery	of	Dysferlin	Overlap	Vectors	Provides	Long-Term	Gene	
Expression	and	Functional	 Improvement	for	Dysferlinopathy.	Potter	RA	
et	al.	Hum	Gene	Ther.	2017	Jul	13.	doi：10.1089/hum.2017.062.

4）	 Clinical	whole-exome	sequencing	for	the	diagnosis	of	mendelian	disor-
ders.	Yang	Y	et	al.	N	Engl	J	Med.	2013	Oct	17；369（16）：1502-11.
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遺伝とは親から子へとDNAを介して性質が伝わる現

象を指します。DNAの配列は一卵性双生児を除いて、

1人ひとり、少しずつ異なっています。この配列の違い

は、身体的特徴や個性などさまざまな性質の違いとな

って現れますが、時に病気の原因ともなります。

DNAは細胞の核のなかで染色体という構造物として

存在しています。私たちは、22種類の常染色体（1番

から22番まで番号が付いています）と1本の性染色体

（計23本）を父・母それぞれから受け継いでおり、合計

で46本の染色体を持っています。

GNE／三好型ミオパチーは	
常染色体劣性遺伝性疾患

これまでに見つかっている遠位型ミオパチーは、すべて

「常染色体性遺伝性疾患」です。これは、常染色体に

存在する遺伝子の変異によって起こる疾患のことを指

します。たとえば、GNEミオパチーの原因遺伝子GNE

は第9染色体に、三好型ミオパチーの原因遺伝子ジス

フェルリンは第2染色体にあります。

さらに、父由来・母由来のそれぞれの遺伝子の両方に

変異がある場合にのみ疾患が発症する疾患の遺伝形

式を「常染色体劣性」（「常染色体潜性」に変更され

る可能性が議論されています）、片一方の遺伝子に変

異があるだけで疾患が発症する場合は「常染色体優

性」（同様に「常染色体顕性」）と呼ばれます。GNE

ミオパチーも三好型ミオパチーも「常染色体劣性遺伝

性疾患」です。

常染色体劣性遺伝性疾患は、父・母由来の2つある遺

伝子の片一方にのみ変異がある場合には疾患は発症

しません。このような片一方の遺伝子にのみ変異を持

つ人を「無症候性保因者」と呼びます。健常者は、平

均で7～10個の重篤な常染色体劣性遺伝性疾患の無

症候性保因者であること、すなわち、健常人は誰でも

常染色体劣性遺伝性疾患の無症候性保因者だという

ことがわかっています。

患者の兄弟姉妹が子を産む場合
たとえば、GNEミオパチーや三好型ミオパチーの患者

さんの健常な兄弟姉妹が誰かと結婚する際に、悲しい

ことですが、相手方から家系内の遺伝性疾患の存在を

問題視されるようなことがあります。しかし、健常な兄弟

姉妹は、疾患原因となっている変異をまったく持ってい

ないか、持っているとしても無症候性保因者であるかの

どちらかです。無症候性保因者であったとしても、「健常

人は誰でも常染色体劣性遺伝性疾患の無症候性保因

者」ですから、もちろんまったくの健常者に過ぎません。

したがって、患者さんの兄弟姉妹と健常人のカップルか

ら生まれてくるお子さんが遺伝性疾患を発症するリスク

は、一般の健常人同士のカップルから誕生するお子さん

の場合と何ら変わりありません。

患者が子を産む場合
患者さんが結婚してお子さんを産む場合はどうでしょう

か。通常パートナーは健常者だと思います。その場合、

生まれてくるお子さんは無症候性保因者になります。

GNEミオパチーや三好型ミオパチーの無症候性保因

者は一生発症することはありません。

結婚の際の問題も、患者さんの兄弟姉妹の場合と同

様で、無症候性保因者は一般の健常人そのものです

ので、そのお子さん（患者さんのお孫さん）が遺伝性

疾患を発症するリスクは、家族に患者さんがいない健

常人同士のカップルの場合と何ら変わりありません。

眼咽頭遠位型	
ミオパチー患者の場合

遠位型ミオパチーのもう1つの重要な疾患である眼咽

頭遠位型ミオパチーは、まだ決定的なことはわかってい

ないものの、少なくとも一部の例は、おそらく常染色体

優性遺伝性疾患だろうと考えられています。常染色体

優性遺伝疾患は、遺伝子の片一方にのみ変異がある

場合でも発症する疾患のことを指します。

多くの場合、両親のどちらかが疾患を発症しており、さら

遺伝について
国立精神・神経医療研究センター	神経研究所	疾病研究第一部	部長		西野	一三

Ichizo Nishino
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はじめに

よく耳にする「iPS細胞」という言葉ですが、どんな細胞

なのでしょうか。あらゆる組織・臓器になれる能力を

持ったまま、ほぼ無限に増えることができる細胞であり、

山中因子と呼ばれる遺伝子を血液や皮膚などの体の

細胞に入れれば、誰からでもつくれるという画期的な利

点があります。

ではiPS細胞には何ができるのでしょうか。最も期待さ

れているのが再生医療への応用です。ある臓器が機能

しなくなってしまった患者さんのiPS細胞から新しく目的

臓器の細胞をつくりだし、移植してあげることで治療でき

ると考えられています。実際に目の網膜の病気に対して

は、iPS細胞からつくった網膜色素上皮細胞を移植する

治療が日本で行われ、経過は順調と報告されています。

また、難病の原因解明に役立てる試みも進んでいます。

原因がわかっていない筋疾患の患者さんのiPS細胞

から筋肉の細胞をつくりだし、病気の筋肉細胞と健常

な方の筋肉細胞とを比較することで、原因となる遺伝子

やタンパク質が解明されると期待されています。

さらには創薬にも応用できます。先ほどの病気の患者

さんのiPS細胞を使って原因がわかれば、その部分を

抑える作用のある薬剤を振りかけることで、どの薬に治

療効果があるかを試験できます。iPS細胞が患者さん

の代わりとなって、治療効果を検証する実験に参加して

くれるというわけです。筋疾患への治療分野でも、iPS

細胞は非常に期待され研究が進展しています。

同じようにあらゆる組織・臓器になる能力を持っている細

胞としてES細胞（胚性幹細胞）があります。これは不妊

治療で余った体外受精卵から取り出して作製します。能

力はiPS細胞と同じであるので再生医療への活用が進

められていますが、受精卵を破壊してしまうため、倫理的

な問題があり、使用を禁じている宗教もあります。また誰

からでも作製できるわけではないので、患者さん自身の

幹細胞をつくることはできないため、難病の病態解析や

創薬への応用は難しいとされています。

iPS細胞を使った筋疾患に対する	
再生医療研究

サテライト細胞を用いた移植治療法
iPS細胞を使った再生医療は、現在デュシェンヌ型筋ジ

ストロフィーを対象に開発が進められています。この疾

患で治療法としての有効性や安全性が確認されれば、

将来的に遠位型ミオパチーを含むさまざまな筋疾患に

対しても有効性が得られる可能性があります。

再生医療の方法は、大きな筋線維をつくって移植する

のではなく、サテライト細胞と呼ばれる高い筋肉再生能

力を持つ細胞をiPS細胞からつくりだし、それをバラバ

ラの状態で筋肉に注射することで、患者さんの筋肉内

で再生を起こし正常な筋肉を再構築するという方法で

す〈次㌻図〉。なぜ細胞を入れるだけで、筋肉が再生す

るのでしょうか。

サテライト細胞は、元々ある患者さんの損傷した筋肉に

にしばしばその上の世代も発症しています。親が発症

していない場合には、両親のどちらかの生殖細胞（精

子や卵子）が形成されるどこかの段階で突然変異が

入った可能性が高いと考えられます。患者さんのお子

さんには、2分の1の確率で変異が遺伝し、発症します。

眼咽頭遠位型ミオパチーについては、まずは原因遺伝

子を決めることが重要です。そのためには、1人でも多

くの患者さんとそのご家族の協力が不可欠です。

iPS 細胞技術を活用した 
遠位型ミオパチーに対する治療法開発
	 京都大学iPS細胞研究所	臨床応用研究部門	准教授		櫻井	英俊

Hidetoshi Sakurai
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くっついて取り込まれるこ

とで、筋肉の内部から新

しい筋線維をつくりだし

ます。たとえば、デュシ

ェンヌ型筋ジストロフィー

ではジストロフィンがつく

りだせないために筋肉が

壊れてしまいますが、正

常なサテライト細胞を移

植すれば、ジストロフィン

のなかった筋肉にジスト

ロフィンが新しくつくられ

るため、その再生筋肉は

壊れなくなります。三好

型であればディスファー

リンが、空胞型であれば

GNEが新しくつくられることで、治療効果が生まれるの

ではないかと考えています。

現在はiPS細胞からサテライト細胞を作製する方法は確

立できており、デュシェンヌ型筋ジストロフィーでマウスを使

った有効性検証研究を進めています。

腫瘍化のリスクについて
最大の懸念は腫瘍化のリスクです。iPS細胞は人工的

な細胞のため、本当に長期間安定して腫瘍化せずに体

内に留まり続けるかわかっていません。網膜の細胞で

はいまのところまったく問題なく安全ですが、筋肉の細

胞ではどうなのかは、これからの検証実験次第です。

臨床で使われるようになるには、まだ長期間の研究が

必要です。

iPS細胞ストック
また患者さん本人由来のiPS細胞を使えば拒絶反応

がない、という利点が期待されていましたが、実際に網

膜で実施した際は1人あたり数千万円のコストがかか

り、それを一般的な治療法にするにはまだまだ多くの技

術開発が必要です。さらに筋疾患分野では多くの疾患

が遺伝性疾患のため、患者さんの細胞の遺伝子修復

をせねばなりません。これらの問題点に対し、HLAホ

モという特殊な細胞型を持った健常ボランティアの方か

ら、あらかじめ再生医療用のiPS細胞ストックをつくって

おくことで、拒絶反応を低く抑えることができると考えら

れ、現実的な手法として網膜再生でも臨床研究が始ま

っています。筋疾患にも、この再生医療用iPS細胞スト

ックの使用を想定して研究を進めています。現状では

患者さんからのiPS細胞を治療に使用するのではなく、

数種類のiPS細胞ストック由来のサテライト細胞が製剤

となり、HLAタイプをある程度合わせて、少量の免疫抑

制剤も使用しながら患者さんに投与する、という方法を

検討しています。

ディスファーリノパチー患者由来	
iPS細胞を用いた	
病態研究と創薬研究

患者さんのiPS細胞からつくった筋肉細胞で病態研究

を行い、創薬に応用する研究も進められています。世

界初の筋肉細胞での病態研究の成功は三好型ミオパ

チーを含むディスファーリノパチー患者さんからのiPS細

胞でした。

ディスファーリンがない筋肉は、強い運動などで筋肉に

損傷が起きたときに、筋細胞膜を修復する能力が低下

するので、筋細胞膜が破れた状態になり筋肉へのダメー

ジが強く起こります。私たちは、この筋細胞膜修復の機

能低下という病態を、患者さん由来iPS細胞からの筋

肉細胞での再現に成功しています〈次㌻図〉。膜修復

機能低下を止める化合物を見つけられれば、その化合

物を治療薬として開発できる可能性があります。

患者骨格筋

移植

患者の
サテライト細胞iPS細胞由来の

サテライト細胞

原因遺伝子の
発現が無いため、
持続的に筋繊維が

損傷する。

移植された
iPS細胞由来

サテライト細胞が生着し、
再生・増殖する。

iPS細胞由来サテライト細胞が
筋繊維に融合、あるいは
新たな筋繊維を形成する。

これらの筋繊維では
原因遺伝子を発現するため

損傷は起こらない。

原因遺伝子
ジストロフィン、
ディスファーリン、

GNEなど

患者由来
iPS細胞

HLAホモドナー由来
iPS細胞

遺伝子
修復

サテライト細胞への
分化誘導

サテライト細胞への
分化誘導

iPS細胞を用いた
筋疾患に対する
細胞移植治療戦略
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神経・筋疾患とは何か

脳（中枢神経系）が脊髄にある運動ニューロンを制御

して、手や足を動かす、歩くなどのすべての随意運動

を行っています。運動ニューロンは筋線維にシナプス

接続し筋の運動を制御し、この構成体を運動単位

（motor-unit）といいます。

神経・筋疾患（neuromuscular disease）とは、この運

動単位自体が何らかの原因で変性する疾患群のこと

で2つの特徴をもっています。1つは筋のつっぱり（痙

性）が起きないこと、もう1つは進行性の筋萎縮が起き

ることです。

神経・筋疾患は、運動ニューロンの運動単位ごとに筋

萎縮する脊髄性筋萎縮症（SMA）、球脊髄性筋萎縮症

（SBMA）、筋萎縮性側索硬化症（ALS）、シャルコー・

マリー・トゥース病（CMT）などの神経原性疾患、筋自

体が萎縮する筋ジストロフィー、遠位型ミオパチー、先天

性ミオパチー、封入体筋炎などの筋原性疾患に分ける

ことができます。以下、上記を「神経・筋8疾患」と呼

びます。これらは後述するHALによる保険診療の適

応疾患となっています。

そこで私たちは、何千何万もの候補化合物をテストする

ためのシステムづくりを進めました。iPS細胞から筋肉

細胞を均一につくるシステムを開発し、1枚の培養皿で

384個の化合物をテストできるようになりました。この

培養皿を20枚試すと約7,000個の化合物が評価できま

す。このようにして、患者さん由来iPS細胞を使って、

膜修復機能を改善する化合物探索を進めています。

空胞型に関しては1例の患者さんからのiPS細胞は作製

していますが、病態研究はこれからです。すでにマウスで

の病態研究は進んでいますが、患者さん自身の細胞で

の変化が明らかとなれば、その変化を抑制する治療薬探

索が容易に実施できるようになります。眼咽頭遠位型に

ついてはまだiPS細胞を作製できておらず、また他に適切

な細胞モデルも存在しないため、まず患者さん由来iPS

細胞の作製を進めたいと考えています。

患者さん由来iPS細胞による候補薬剤の有効性評価

ができると、創薬のコストが下がり成功確率が上がると

期待されており、今後希少疾患に対しても、患者さん由

来iPS細胞を使った創薬研究が進展すると期待されて

います。私たちも患者さん由来iPS細胞をバンクに寄

託することで、製薬会社にも広く使ってもらえるようシス

テムを整備してゆきます。

遠位型ミオパチーなど神経・筋8疾患に対する 
サイボーグ型ロボットHAL による保険診療
～サイバニクス治療

	 国立病院機構	新潟病院	院長		中島	孝
Takashi Nakajima

レーザー顕微鏡を用いて、
レーザー照射により
筋細胞膜上に穴をあける

膜損傷部位から
蛍光物質が細胞内へと流入し、
蛍光を発する

ディスファーリンを発現している
対照筋細胞では

速やかに膜が修復され、
蛍光の取り込みは停止する

ディスファーリン変異により
膜修復が阻害され、

蛍光の取り込みが遷延するため、
蛍光を発し続ける

コントロール
筋細胞

ディスファーリノパチー患者由来
筋細胞

iPS細胞からの筋細胞を活用した�
ディスファーリノパチーの病態再現
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神経・筋疾患における	
廃用症候群に対する	
適切なリハビリテーションの導入

神経・筋疾患では運動機能が低下し、動かさないこと

で廃用性筋萎縮も起きるため、動作量を低下させない

工夫が必要です。人は運動パターンを失うと、動作量

も低下してしまいます。

このため、補装具や電動車いすの力を借りながら、運

動パターンを再学習する必要があります。その場合、

集中した運動学習が必要で、神経・筋疾患の診療経

験のある医療機関への受診が重要です。神経・筋疾

患では、強い筋力強化トレーニング（strength training）

が時に有害となることがありますが、弱い筋収縮を長期

間行うような持久力トレーニング（endurance training）

であっても、適切に行うためにはセラピストの熟練が必

要だからです。いままで、どの程度で過負荷になるの

か、適切なのかは科学的な根拠となるデータがありま

せんでした。

今回、歩行運動療法に関して、サイボーグ型ロボット

HALによるサイバニクス治療（歩行運動療法）は、歴

史上初めて、神経・筋疾患患者の歩行運動治療として

有効性と安全性が検証され、2016年から保険診療とし

てカバーされました。

サイボーグ型ロボット	
Hybrid	Assistive	Limb（HAL）による	
サイバニクス治療

サイバニクス（Cybernics）は、機器と人の身体が直接

接続され情報交換して人を支援する技術です。筑波大

学の山海嘉之先生はそれに基づいてHALを発明しまし

た。HAL医療用下肢タイプ〈図1〉は重症の神経・筋

疾患に対しても動作可能な医療機器であり、以下のハイ

ブリッド機構を組み合わせて、歩行運動学習を助けます。

サイバニックインピーダンス制御	
（CIC=Cybernic	Impedance	Control）

HALを付けている感じや重さがなくなり、自分の足で

歩いている感じを得られるようにする基本的なメカニズ

ムです。

サイバニック随意制御	 	 	
（CVC=Cybernic	Voluntary	Control）

装着者が随意運動を行おうとした際に皮膚表面から

運動単位電位を検出し、装着者の意図でHALがその

運動をアシストするものです。

サイバニック自律制御	 	 	
（CAC=Cybernic	Autonomous	Control）

運動を行う際の先生、トレーナーに対応する機能で、誤

りのない正確な歩行運動パターンに導くものです。

HALを装着し、ケーブルで結ぶことで、HALと人は運

動意図に基づいて、正確な歩行運動を疲れなく繰り返

すことができ、それが運動学習となり、神経・筋の可塑

性（外界からの刺激などによって機能的、構造的な変

化をしていく性質）を促し、HALを脱いだ後に歩行改

善が得られると考えています1）。

この歩行運動治療を「サイバニクス治療（cybernic 

treatment）」と呼んでいます。ノーベル賞学者Edelman

の提唱する神経グループ選択理論のように、活動性の

高い神経ネットワークが学習されるため、試行錯誤学習

では逆に間違った学習をしてしまうことがあります。サ

イバニクス治療では正しい運動パターンを繰り返すこと

ができます。また、このような神経シナプス伝達の発火

の繰り返しがあると、伝達効率がさらに増強されること

が知られており、「ヘッブ則（Hebbian 

theory）」と呼ばれています。

サイバニクス治療はこの両者に

よって可能となっていると考え

られ、その検証試験として、

HAL医療用下肢タイプの治

験（NCY-3001試験）が神経・

筋8疾患に対して行われ、成

功しました（治験責任・調整

医師 中島孝）1）。

随意運動障害を来すあらゆる

神経疾患、神経・筋疾患は、

原因に基づく治療法の開発と

運動機能回復のための治療

の2つが必要であり、歩行機

能障害に対してはサイバニクス

治療が有用と考えられます。

〈図1〉�
HAL医療用�
下肢タイプ
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サイバニクス治療の実際

HAL医療用下肢タイプは、福祉機器ではなく、医療機

器であるため、医療機関で医師の指示で専門の研修

を修了した人の下でのみ使うことができます。

転倒予防機能はないので、必ず、ホイスト（人が移動す

る際、上から吊って身体を支える機器）を併用します。

また、下肢長を完全に合わせる必要があります。

NCY-3001試験では、神経・筋8疾患に対する短期使

用でおおよそ25％程度の歩行距離の改善が2分間歩

行テストで認められました。筋肉痛や関節痛などの副

作用は一般的な運動療法と比較しても、多くありません

でした。ただ、電極やカフによる皮膚の発赤、擦れな

どには注意をする必要があります2）。

ホイストなどと併用すれば歩行運動をしてよい患者さん

で、膝関節、股関節、足関節などの高度な変形がない

ことがHAL医療用下肢タイプの使用条件となります。

電極は合計18個貼り付け、動作確認をしたのち、設定

値を調整しながら歩き始めます。調整がほぼOKなら

歩き込みを行いますが、1日20分週3回程度以上は集

中して歩き込む必要があります〈写真1〉。

最初に使用する場合は、入院での集中的な使用が必要

です。運動学習は高頻度使用で効果が出るためです。

9回の使用で、ほとんどすべての人に改善効果がでます。

現在、至適な長期使用方法を検討しています。基本的

な考え方は、9回の使用の後、HAL使用を一時中断し

て、一般的な運動療法のみ継続し、2～3か月後に再

度、高頻度で9回の使用を行うことを繰り返し、改善効

果が最高になりプラトー（学習や作業の進歩が停滞す

る状態）に達するまで行い続けることがよいと考えてい

ます〈図2A〉。プラトーに達してからは、定期的なメン

テナンスのために使用頻度を落として使い続けるとよい

と思われます。評価は原則2分間歩行テストの距離で

評価します。

治療薬が開発されている疾患の場合は、治療薬と

HALの複合療法により、効果を相互に高めることがで

きると考えます〈図2B〉。

HALを使用している医療機関では使用成績調査が厚

生労働省の定めで行われており、長期使用方法の確

立のためにこのデータを解析することが重要です。

参考文献
1）	 中島孝、サイバニクス治療	HAL医療用下肢タイプの現状と今後、アクチュアル

脳・神経疾患の臨床「神経疾患治療ストラテジー」、中山書店、150-157、2017
2）	 サイバーダイン	HAL医療用下肢タイプ添付文書、2016〔Available	from：

https://www.cyberdyne.jp/products/pdf/HT010910A-U01_R1.pdf	〕

間欠的
サイバニクス治療と
薬との複合療法

経過

経過

歩行機能

歩行機能

A サイバニクス治療（HAL単独）

B 薬とHALとの複合療法

発
症

発
症 長期悪化抑制効果

長期改善効果

間欠的
サイバニクス治療

〈図2〉長期の間欠的サイバニクス治療による�
� 歩行機能改善効果

〈写真1〉HAL医療用下肢タイプを�
� 天井走行型ホイストと� �
� 併用して使用している様子
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Remudyとは

NPO法人PADM遠位型ミオパチー患者会の皆さま、

こんにちは。神経・筋疾患患者情報登録Remudyに

ついて紹介します。Remudyは縁取り空胞を伴う遠位

型ミオパチー（GNEミオパチー）をはじめとする神経・

筋疾患の新しい治療の開発のために、患者・家族の皆

さまと研究者・製薬企業の間の橋渡しを行っています。

医学研究の進展に伴い、GNEミオパチーの原因も徐々

に解明され新しい治療開発が進んで参りました。GNE

ミオパチーは、他の遺伝性筋疾患の多くと同じように、

患者数がたいへん少ない「希少疾患」ですから、治療

開発の最終段階である治験の実施計画や試験参加

者の募集に、大きな困難が予想されました。

これを乗り越えるための新しい試みとして、ヨーロッパを

中心に神経・筋疾患の治療法開発のための研究基盤

の構築を進めるネットワークTREAT-NMDが設立され、

日本でも唯一となるナショナルレジストリーとしてRe-

mudyが準備されました。

故・川井充先生、中村治雅先生はじめ、皆さまの主治医

として診療に当たっておられる多くの先生方のご尽力の

賜物です。患者さん自身が遺伝情報と臨床情報を登録

し、治験を円滑に進めるために役立てるというシステム

が、現在まで安定して運用されているのは患者・家族の

皆さま、関係する患者支援団体の皆様のご協力のおか

げです。 現在、ジストロフィン症（デュシェンヌ／ベッカー

型筋ジストロフィー）、GNEミオパチー、筋強直性ジストロ

フィー、先天性筋無力症候群の4つのレジストリーを運用

しており、さらに成人発症の遺伝性筋疾患をカバーでき

るような枠組での登録を準備しています。

登録状況

Remudy GNEミオパチー登録は、2012年に世界に先

駆けてはじまりました1）。GNE遺伝子変異が判明して

いる方を対象とし、2017年8月現在、188人の患者さん

から登録依頼をいただいています〈次㌻図1〉。

登録が完了した173人の内訳は、男性69人、女性104人

〈次㌻図2〉。歩行可能 53.2％（装具･杖なしで歩行

可能15.6％、装具・杖を使用して歩行可能 37.6％）、

歩行不能46.2％（支えがあれば座位がとれる37.0％、

支えがあっても座位がとれない 9.2％）〈次㌻図3〉。

歩き方がおかしいなどの初発症状の出現は28.2±※	

9.5歳（n=173）、装具・杖使用開始 35.2±11.9歳（n= 

神経・筋疾患患者情報登録  Remudy
～ナショナルレジストリー設立の試み

	 国立精神・神経医療研究センター	
	 	トランスレーショナル・メディカルセンター	臨床研究支援部	早期・探索的臨床試験室長

	 ／同病院	クラスター病棟	医長		木村	円	 En Kimura	
	 同病院	神経内科	医長		森	まどか	Madoka Mori

患者情報を集めよう
希少疾病はその患者数の少なさゆえに、病気についての情報がなかなか

集まりません。私たちが積極的に患者登録を進めることで、さまざまな情報

が蓄積され、治験やQOLの向上などに役立てられます。 
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131）、歩行不能 36.5 ±11.8歳（n=79）、支えがあっ

ても座位がとれなくなった43.1歳±15.6歳（n=15）

〈図4〉。車いす使用は68.6％（1日のうち部分的に使

用28.3％、1日中使用40.5％）〈次㌻図5〉、呼吸機能

検査を受けている方は74.0％〈次㌻図6〉、人工呼吸器

（鼻マスク）の治療を受けている方は4％〈次㌻図7〉、

心臓超音波検査を受けている方は53.8％〈次㌻図8〉、

治験に参加されている方は4.6％〈次㌻図9〉でした。

より詳細かつ最新の情報は、Remudy Webサイト2）に

ありますので、ご覧いただければ幸いです。
※	±は標準偏差を示します。

国際連携

2014年からは 国 際 的な登 録としてGNEM-DMP 

（GNE myopathy disease monitoring program）が、

TREAT-NMDが本部を置くニューカッスル大学と治療

薬の開発を手がけていたUltragenyx社によって進めら

れてきました3）。2017年9月現在で35か国から333人

が登録されています。我々は、国際的なGNEミオパ

チーの疫学情報を明らかにするために、GNEM-DMP

とRemudyの間で協定を結び、登録情報を一緒に解

析するための準備を進めています。

治療開発

治療開発については、2017年8月、米国Ultragenyx社

によるシアル酸徐放剤（UX001：SA-ER）の第3相国

際共同試験の結果が報告されました。大変期待して

おりましたが、残念ながら有意な効果が示されず、開発

プログラムの中止が発表されました。

日本では、ノーベルファーマ社の協力により日本医療研

究開発機構（AMED）の研究費による医師主導治験

（東北大学神経内科）が進められています。

また、別の治療薬として米国NIHの研究者によって

ManNAcによる治療研究が進められています4）。

さいごに

Remudyは、これからも研究者・製薬企業の方に「新し

い治療を待ち望んでいる患者さんがいらっしゃること」を

伝え、新しい治療法の開発がもっともっと進んでいくよう
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近年、患者や家族のみが知りうる認識や評価、価値観

を、より医療や生活の場に活かしていくことの重要性が

認識されつつあります。このような概念を「患者報告ア

ウトカム（patient-reported outcome, PRO）」と呼び

ます。PROのなかには、QoL（Quality of Life、生活

の質）や、治療に対する満足度や症状や機能の程度な

どが含まれます。患者の主観的評価を、どのように科

学的に表現し、利活用につなげていけるか、という挑戦

は、日本では始まったばかりです。

J-RAREによる情報収集

ASridは、2013年から、患者団体などが主体的に運用

する患者情報プラットフォーム「J-RARE（ジェイレア）」

を運用し、希少・難治性疾患患者（以下患者とする）

の基礎的情報（知見）収集を行っています。疫学・QoL

データの収集はもちろん、個人情報をも併せて管理する

ことで、長期間追跡調査が可能となります。また、将来

的に他システムと連携することで補完的な役割が期待

されています。

現在、本システムを用いた患者主体型研究が複数実施

されています。いずれも患者・家族が日々の生活のなか

で抱えている問題に焦点をあて、患者のPROを収集して

おり、患者と研究者が協働して進めています。また、J-

RAREを用いたすべての調査研究は、事前に倫理審査

委員会での承認を必要としており、厳密に審査されます。

PADMとの協働

PADMは、運用開始時から本プロジェクトに参加し、

事務局組織として貢献しています。2016年度から、

PADMとASridのメンバーが協働して、「遠位型ミオパ

チー患者の介助・介護に関するニーズ調査」と題した

QoL調査研究に向けて準備を開始しました。

遠位型ミオパチーは緩徐進行性の筋疾患であり、進行

に伴って介助・介護の必要性が生じ、重度になると1日

24時間、介助・介護者が必要な場合があります。

一方で、こういった進行性筋疾患の介助・介護症例数

は多いとはいえず、一般的な関係者にとってはわからな

いことが多いことも事実です。

そのため私たちは、患者が日々の生活を過ごすうえで、

介助・介護者など関係者に知っておいてほしいと思う

こと、わかってもらいにくいが伝えたいことを取りまとめ、

より患者が配慮を得られる環境を提案していこうと考え

に尽力して参ります。

また、皆さまとの情報を共有していくためにWebサイト、

ニュースレター、Remudy通信などを通じて、患者・家族

の皆さま、医療従事者、研究者に向け、新しい治療開

発の情報を広くお伝えすることに力を入れております。

詳しい情報はRemudyのWebサイトをご覧になってく

ださい2） 。

これからも皆さまのご協力とご支援を、どうぞよろしくお

願いいたします。

〈謝辞〉　Remudyの登録にご協力いただいている患者･家族の
皆さま、担当の先生方、患者支援団体の皆さま、登録事務局、遺
伝子解析部門の皆さまに心より感謝申し上げます。Remudyは、
国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター 研究開発
費、厚生労働省科学研究費によって運営されています。

参考文献
1）	 Mori-Yoshimura	M,	Hayashi	YK,	Yonemoto	N,	et	al.	Nationwide	patient	

registry	for	GNE	myopathy	in	Japan.	Orphanet	J	Rare	Dis.	2014；9：150.
2）	 Remudy		http://www.remudy.jp/
3）	 GNEM-DMP		https://www.gnem-dmp.com/
4）	 Clinicaltrials.gov.		http://www.clinicaltrials.gov/

患者・家族の声を、 
医療や生活の場に活かすための挑戦
─意義編

	 特定非営利活動法人	ASrid	理事長		西村	由希子
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2016年度からPADMと二人三脚で実施してきた「遠

位型ミオパチー患者の介助・介護に関するニーズ調査」

について、調査結果の概要を見ていきます。

調査概要

第1の調査では、34名の自由記述回答をもとに、患者

が介助・介護をうけるときにどのような合理的配慮への

ニーズを感じているのか、22項目に分類しました。

第2の調査では、この22のニーズ注1）項目および年齢

や疾患の重症度とQoL注2）の関連を、28名の回答デー

タをもとに統計的に解析しました。

今回は、第2の調査の結果（2018年1月時点）から、

患者のQoLや、介助・介護ニーズとの関連を報告します。

第2の調査の回答者は、平均年齢53.9歳、男性14名・

女性14名、発症から現在まで平均25.4年経過、100

点満点で日常生活動作への身体症状の影響を測る

Barthel指数は平均35.2点でした。

注1）　ニーズ項目は、項目ごとにその重要度（3件法：0＝重要でない	～	2＝重
要だ）と充足度（5件法：1＝まったく充足していない	～	5＝とても充足し
ている）を尋ねた。

注2）　QoLの測定には、国際的にも広く使われるQoL尺度SF-36の短縮版
SF-12を用い、身体的なQoL・精神的なQoL・社会的なQoLと3つの観
点からQoLを測定した。

ました。

調査は、まず予備調査として5名のPADM会員患者に

インタビューを行いました。その結果をもとに本調査の

研究デザインを考え、2段階にわけて実施することにし

ました。なお、開始にあたっては倫理審査委員会の承

認が必要でしたが、申請から承認までは半年間の時間

を要しました。患者サイドにとっては慣れない“待ち時

間”だったと思いますが、本調査を学術研究として進め

るためには必須な時間だったことも事実です。

委員会での議論を経て、同意取得対象者の整理や、

同意撤回の手法など、患者主体型研究にとって必要な

知見が得られました。これらの検討結果は、それ自体

が学術研究の一部となるとともに、今後他疾患研究に

も有益な情報となります。

調査結果の有効活用

2017年初夏に、第1の調査を開始しました。ここでは

回答者に「日々の生活のうえで周囲の人々にわかって

ほしい（がわかってもらいにくいと感じている）こと」「して

もらって嬉しかったこと」などを自由に記述していただ

きました。

調査開始直前に、PADM総会にて概要を説明しました

が、その後「自分の状況をうまく説明できないことも多

く、こういった調査に基づいた資料があると嬉しい」「介

護者らは純粋に進行性筋疾患患者を知らないと思うの

で、全国の事業所に結果を配布してほしい」などのご

意見をいただきました。

その後、第1の調査結果から、介助・介護へのニーズを

分類・選択し、第2の調査での実施項目を決定しまし

た。ここでは、各項目について、どの程度該当者がい

るか、また各ニーズの充足の度合いを調査します。2017

年12月現在、本調査を実施中です。

今後は、第2の調査から得られた結果を分析し、患者

と介助・介護者とのギャップを洗い出し、QoLへの影響

を検討します。得られた成果は、①患者会関係者に向

けた自由記述の共有ならびにPADM Webサイトへの

サマリー掲載、②関係者向けの資料を作成し関連事業

所等に配布、③国内外学会発表ならびに論文投稿、

と、3方向に向けた発信を試みていきます。患者サイド

とまさに二人三脚でつくりあげた研究の成果はどのよう

なものか、私たちもとても楽しみにしています。

患者・家族の声を、 
医療や生活の場に活かすための挑戦
─調査の結果編

	 特定非営利活動法人	ASrid		研究員		江本	駿
Shun Emoto
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介助・介護ニーズ 重要度
 得点平均※

充足度
 得点平均※

重要度
ランク

充足度
ランク

第
１
成
分

第
２
成
分

第
３
成
分

第
４
成
分

姿
勢
の
コ
ン
ト
ロ
ー
ル
と

細
か
い
調
整

疾
患
自
体
や
患
者
の
意
思
、

嗜
好
の
理
解
・
確
認

安
全
な

介
助
・
介
護

円
滑
な
他
者
と
の

コ
ミ
ュ
ニ
ケ
ー
シ
ョ
ン

床ずれが起こりそうな部分を予測して、
姿勢を変えてくれる

自らを自らで傷つけない姿勢・体勢にしてくれる

身体を動かしているとき、あなたに触れる前に
一言言ってくれる
姿勢によって、どこに痛みなどが出るか
予測しづらいことを理解してくれる
とても細かい姿勢の調整が必要であることを
理解してくれる
単語や表情で介助・介護して欲しいことの意図を
汲み取ってくれる

意思や意向を確認・尊重しながら
介助・介護してくれる
飲食の際にものを食べやすい・飲みやすいように
配慮してくれる

自分で対応できない身近な不快に対処してくれる

わからないことがあったら、
勝手に判断せず聞いてくれる
現在の病気の症状や病態を理解して
介助・介護してくれる
進行性の疾患であることを理解して
介助・介護してくれる
食事のときなど、動作を予測して先回りしての
介助・介護をしてくれる
衣類のしわや位置を確認してから
身につけさせてくれる

利き手・利き足を考慮して介助・介護をしてくれる

歯を磨くときなど、介助や介護時の
力加減を配慮してくれる
移動時に、道路や廊下の段差や凹凸を予見して
避けてくれる

危険を傍観しないで、すぐに対処してくれる

介助者や介護者と会話がしやすいよう、
距離や声の大きさなど配慮してくれる
介助や介護に関連しないことでも、
会話やコミュニケーションをとってくれる
他者と会話するとき、
会話がしやすいように配慮してくれる
同じことを言わなくてもよいよう、
スタッフ間で申送りや情報共有をしてくれる
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0.85（0.53） 3.65（0.98）

0.93（0.66） 3.68（1.16）

1.00（0.62） 3.73（1.15）

0.60（0.50） 3.77（1.07）

0.54（0.51） 3.68（0.78）

0.46（0.58） 3.63（0.83）

0.60（0.58） 3.68（0.89）

0.85（0.68） 3.83（0.89）

0.88（0.65） 3.75（1.11）

0.48（0.59） 3.71（0.85）

0.56（0.58） 3.82（1.10）

0.72（0.50） 3.67（0.70）

0.42（0.50） 3.37（1.01）
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※カッコ内は標準偏差
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⑪

⑫

⑬

⑭

⑮

第1の調査から分類した�
介助・介護ニーズの重要度と充足度得点とランキング
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介助・介護の改善が	
QoLの向上に

QoLの測定値については、その標準値を平均50点・

標準偏差（偏差値のようなもの）10としたときに、身体

的なQoLが20.5、精神的なQoLが59.3、社会的な

QoLが29.6という結果になりました。つまり、身体的・

社会的なQoLは国民一般と比べて低いが、精神的な

QoLは国民一般より高いことを示しています。

ニーズ項目の重要度・充足度の結果が〈前㌻表〉です。

それぞれ平均得点の上位5項目を赤太字、下位5項目

を青字で示しています。回答の傾向から22項目をさら

に4つの成分に分類しています。

重要度を見ると、疾患自体や患者の意思の理解・確認

〈表内第2成分〉の項目で高得点のものが多くある一方、

コミュニケーション〈表内第4成分〉では低得点のもの

が多くを占めました。また、充足度では、姿勢のコント

ロールや調整〈表内第1成分〉で充足していない項目が

多いです。項目ごとに見ると、進行性の疾患であるこ

との理解〈表内⑫〉や移動時の地面の凹凸への対応

〈表内⑰〉・危険への迅速な対処〈表内⑱〉などでは、

重要なニーズがある程度充足していると考えることがで

きます。

QoLとの関連では、身体的なQoLと発症から現在まで

の期間および重症度に大きな関連が示され、症状の進行

とともにQoLが低下している可能性が推察されました。

また、疾患自体や患者の意思の理解・確認〈表内第2

成分〉の得点と精神的なQoL、安全な介助・介護〈表内

第3成分〉およびコミュニケーション〈表内第4成分〉と

社会的なQoLがそれぞれ相関関係にあったことから、

これらの要因に着目して日常生活での介助・介護を

改善していくと、患者のQoLが向上する可能性が示唆

されました。

今後より詳しい解析を行うことで、介助・介護のニーズ

とQoLの関係を明らかにし、その結果をもとに日常生活

での介助・介護が患者にとってよりよいものとなるように

成果を発信して参ります。今後ともご協力のほどよろし

くお願いします。
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自分の病気をよく知りましょう

遠位型ミオパチーは、遠位、すなわち体の中心から遠い

つま先や手指の運動が障害される、という共通の項目

はありますが、具体的に病気の発症や進行、生命を脅

かす合併症の有無などは、病気ごとに異なります。頻度

の高いものは、縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー、三

好型ミオパチー、眼咽頭遠位型ミオパチーですが、その

他にネマリンミオパチーや筋原線維ミオパチー、中心核ミ

オパチーなども遠位優位の分布をとり得ます。

病名だけでは、今後どのように病気が進行し、何に注

意するべきなのかはわかりません。病気の原因や成り

立ちについて、主治医の先生とよくお話しになり、ご自

分の病気がどのような病気なのか、今後どのようなこと

に注意をするべきかを理解することが、まず治療生活の

第一歩であると思っています。

生命維持に関わること
～心臓、呼吸、嚥下

生命予後、つまり寿命に直接関係するのは、心臓や呼

吸、飲み込み（嚥下）に関わる筋肉に障害が及ぶかど

うかです。

これは病気ごとに異なりますし、また、その患者さんの

重症度や年齢にもよります。一般的には重症のほうが、

またより高齢になるほど重篤な合併症が生じますが、患

者さんによってはまったく生じないこともあります。

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー
縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチーは、四肢の筋が完

全に動かなくなる状態になるまで呼吸障害は明らかに

ならず、嚥下の筋への障害や心臓への重篤な障害は見

られません。

三好型ミオパチー
三好型ミオパチーも、歩行不能になってから長期経過

するまで呼吸障害は明らかになりません。

重症かつ発症してから長期が経過している症例で呼吸

不全がある場合、鼻や口にマスクをつけて行う非侵襲

的人工呼吸療法を夜間にすることはあります。

心臓の症状が見られる症例は合併症例以外は少ない

のですが、最近は軽微な心筋障害があることが知られ

ており、定期検査を受けるほうがよいでしょう。

眼咽頭遠位型ミオパチー
眼咽頭遠位型ミオパチーは、複数の原因遺伝子がある

と考えられており、症例ごとに大きく症状が異なる可能

性がありますが、嚥下障害が身体機能に比して早期か

ら問題になることがあります。

心臓の障害については報告がありませんが、呼吸障害

は誤嚥性肺炎の合併などのときに見られることがあり

ます。

毎日の暮らしのなかで
病気の進行により私たちの体の状態は徐々に変わっていきます。その時々

で何ができるのか、気をつけることややるべきことはあるのか、よりよく生き

ていくための情報を集めました。

患者さんに気をつけてほしいこと
	 国立精神・神経医療研究センター病院	神経内科	医長		森	まどか

Madoka Mori
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栄養摂取量

カロリーの目安をどれ位にするかは、運動量が少ないこ

とを考慮することもあるかもしれませんが、それよりは、

やせも肥満も過度でなく、成人病を予防するように調整

しましょう。小児期には成長に伴って体重の増加が得

られるようにし、成人では体重の増減によりカロリーを

見直してください。筋肉が少なくなるとやせて見える部

分もありますが、筋肉に対して脂肪が増えることで、見

た目にはふくよかに見えることがあります。外観だけで

どのように対策するか
それぞれの症状が出る具体的なタイミングは、症例ごと

に大変異なります。そのため、定期的に受診をして症

状を確認し、必要に応じた検査が大切になってきます。

心臓の障害は発症前からの予防的な内服、呼吸の障

害は早期からの維持的なリハビリ、嚥下障害では栄養

剤などの低栄養対策や食事形態の変更で、症状がもっ

と悪くなる前に手を打つことでよりよい状態を長く維持

できることもあるのです。

臓器障害ごとに、生活上の注意点も変わります。心機能

障害があれば、程度に応じ運動制限や塩分制限などが

ある場合もあります。呼吸機能の障害があれば、カゼな

どで肺炎になりやすいため、排痰指導などをあらかじめ

受けたり、早期に病院を受診したりすることが必要です。

健康な生活を維持するために
～体重、寝たきり、運動

健康な生活を維持するには、適正な体重を保つこと、

また、いわゆる「寝たきり」にならない・しないことが挙

げられます。

適切な体重を保ちましょう
具体的な食事内容についての指導などは、次項「栄養

と食事について」に書いてありますから、これを参考に

していただければと思いますが、筋肉量が減少する病

気ですので、もしも症状がないときと同じだけ食べてい

れば肥満してしまいます。ミオパチーが進行した状態で

は、カロリーを消費してくれる筋肉が少なくなっています

から、なかなかダイエットも効果が上がりません。

一方、神経・筋疾患患者登録（Remudy）のデータで

は、縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチーの患者さんで

はむしろ低体重の方のほうが多くいらっしゃいました。

あまりに体重が少ないと筋肉を消耗してしまうので、や

せてしまうことがお困りのようでしたら、主治医の先生

や栄養士さんと相談して対策を取りましょう。

寝たきりを避けましょう
また、ミオパチーが進行すると、疲れやすくなったり移乗

に人手がかかったりすることから、つい臥床しがちにな

ることもあるかもしれません。人間の体は重力がかか

ることで骨や筋肉を維持している面があります。たとえ

歩けなくても、一定時間は座るなどして姿勢を維持し、

必要以上の骨や筋肉の衰えを避けましょう。

一般に、遠位型ミオパチーの患者さんは筋肉の障害に

選択性があり、障害を受けていない筋も多く残っている

ことがあります。体が動かせる患者さんでは、障害の少

ない筋肉をどう維持するか、リハビリ専門職種と相談をし

ながら、体力維持に心がけていただきたいと思います。

一方、激しい筋トレなどをして弱い筋力を鍛え、なんと

か機能を維持したいというご相談をよく受けます。弱く

なった筋力に必要以上の負荷は禁物です。やはりリハ

ビリ専門職種の指導を受けたうえで、維持的なリハビリ

を選択するほうがよいでしょう。

栄養と食事について
	 国立病院機構八雲病院	診療部	部長			石川	悠加	 Yuka Ishikawa	
	 同病院	リハビリテーション室	作業療法士		田中	栄一	 Eiichi Tanaka
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判断せず、ストレッチャー型の体重計や車いすごと乗る

体重計で、管理しましょう。

筋肉量が低下しているため、サルコペニア（筋肉量の

減少と筋力の低下を特徴とし、身体機能障害や生活

の質の低下などを伴う症候群。主に加齢や低栄養に

よる）に対する栄養指導を参考にしてください。

筋肉の合成や代謝に深くかかわる分枝アミノ酸

（BCAA）を含めたタンパク質を摂取することが勧めら

れます。BCAAが多く含まれる食べ物は、魚、肉、豆、

乳製品、穀類（ご飯、パン）などです。糖分（炭水化

物）は、筋肉が少ない場合はあまり利用されませんの

で、過剰摂取により糖尿病のリスクが増すこともありま

す。筋肉に貯蔵される鉄やカリウムは低下しやすいの

で、摂取に心がけてください。

便秘のコントロール

栄養吸収や消化管運動の点からも1日に1回はスムー

ズにお通じがあることが望ましいです。

運動量が減ると便秘になりやすくなります。市販されて

いるビフィズス菌類や食物繊維やオリゴ糖が簡単に摂

れる飲食物やサプリメントを摂取するとよいでしょう。

それでも改善しない場合は、医師に相談し、胃や腸の

動きを促進する内服薬、緩下剤などを処方してもらいま

しょう（日本消化器病学会関連研究会 慢性便秘の診

断・治療研究会編『慢性便秘症診療ガイドライン2017』

はベストセラーで、早期から積極的に対策をとることを

推奨しています）。

誤
ご

嚥
えん

性
せい

肺炎を予防

物を飲み込む働きの低下により、唾液や食べ物などと

一緒に細菌を気道に誤って吸引して発症する肺炎を

「誤嚥性肺炎」といいます。

誰でも、ふとしたことで食べ物でむせることがあります。

しかし、気道に入りかけた食べ物を咳で出すことができ

ると、誤嚥性肺炎や窒息になりません。

咳は、肺活量が減少すると弱くなります。肺活量は、一

般に20歳をピークに年々低下します。加齢により咳が

不十分になっているかもしれません。

咳のピークフロー（cough peak flow=CPF、十分に息

を吸い込んでから、ゴホンと咳をしたときにはく息の流

量）を年1回は測定し、12歳以上の方では、270L/min

（標準値は360-960L/min）を超えるように、徒手や機

械による咳介助を習得しましょう。

食べ方の工夫

筋力が落ちてくると腕があがりづらくなり、食べ物を口に

運ぶ動作で疲れやすさが目立つようになります。この

とき、無理な動作のまま頑張ってしまうと食べる量が減

り体重減少につながります。自分の体調にあわせ、一

部からでも食事を介助に変更していきましょう。

また、腕を動かしやすいように道具を工夫する方法があ

ります。口までの到達距離を短くするために机の高さを

調整する方法や、ポータブルスプリングバランサー：PSB

（有限会社ハニーインターナショナル）やMOMO（テク

ノツール株式会社）など補装具（上肢装具）を利用す

ることで、軽い力で楽に腕を動かせる場合があります。

お役立ちサイトのご紹介

「ひらけごま」 
http://www.hirake55.com

八雲病院の筋ジストロフィー入院者が運営している
Webサイトです。筋ジストロフィーなどの患者から寄せ
られた情報をもとに、食事に限らず身の回りのちょっと
した生活の工夫や事例を紹介しています。
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なぜストレッチが必要なのか？

私たちは何気ない日常生活動作のなかで気づかない

うちにたくさんの関節を動かしています。そのため、関

節が硬くなることは滅多にありません。

しかし、筋力が低下すると、その筋がついている関節を

動かす機会が少なくなってしまいます。私たちの関節

は、まったく動かさなくなってしまうと簡単に硬くなってし

まいます。

関節が硬くなってしまうと、日常生活動作に支障が出て

きます。たとえば、足や膝の関節が伸びないと同じ姿

勢ばかりで疲れやすくなったり、足の関節や足指が硬く

なってしまうと立ちづらくなってしまいます。

また、関節が硬くなることで、自分自身だけでなく介助

者にも影響が出てきます。関節が硬くなってしまったこ

とで関節が伸びづらく、姿勢が不安定なためにうまく介

助ができなかったり、ベッドや車いすへの乗り移りが大

変になったりと、色々なことに影響してきます。

そのため、筋力が低下してしまった筋がついている関節

をしっかりストレッチする必要があります。

遠位型ミオパチーで	
どこが硬くなるのか？

遠位型ミオパチーは特に手足の先や下腿など体から遠

い所（遠位）の筋力が低下していきます。遠位型ミオ

パチーは「縁取り空胞型」「三好型」「眼咽頭遠位型」

の3つの代表的な型があり、それぞれ侵されやすい筋

肉に差はありますが、どの型でも手首・指先・肩甲骨周

囲・足の付け根・膝裏の筋肉は硬くなりやすいとされて

います。

ストレッチには	
どのような方法があるのか？

ストレッチには自分で行う「セルフストレッチ」と誰かに

やってもらう「ケアストレッチ」があります。自分で行え

る方は日常的に自分で実施し、自分ではなかなか実施

するのが難しい方はご家族や介助者の方にやってもら

いましょう。

ストレッチの強さは「痛過ぎず、気持ちよいと思えるくら

いの強さ」で行います。また、筋肉は急に引っ張ると縮

む習性があるため、ゆっくり伸ばしてください。

むくみ対策

足の筋力が低下すると、筋のポンプ作用（筋の収縮を

繰り返すことで静脈血を上に押し上げて、心臓に戻す

作用）が低下し、むくみやすくなります。

ストレッチはむくみ対策にもなります。その他の対策とし

ては、寝るときに足を上げる、車いすに座っているとき

にしっかり足をつけるといった環境設定や、足首や足

指、ふくらはぎなどのマッサージ、弾性ストッキングの着

用も効果があります。

ストレッチで 
日常生活動作を守ろう
	 国立精神・神経医療研究センター病院	

	 身体リハビリテーション部	理学療法士		矢島	寛之	Hiroyuki Yajima	
	 理学療法士		勝田	若菜	Wakana Katsuta
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アキレス腱・	
ハムストリングスの	
ストレッチ

ふくらはぎ・膝裏が伸びて
いることを感じましょう。

①タオルを用意します。
そしてベッドに寝転び
ます。

②伸ばしたい足の先に
タオルを引っかけます。

③タオルを引っぱりなが
ら足を上にあげます。

ふくらはぎ・
膝裏が伸び
ていることを
感じましょう。

①ストレッチされる人は足を伸ばして、
ケアする人の膝に足をのせます。

②ケアする人は伸ばしたい足を足首が
直角になるように曲げます。

実践編

◦傾斜板を用いて
自重で行います。
◦傾斜板の角度の

目安は、踵がつい
ていて気持ちよく
伸ばされている
程度です。
◦10～20分程度行

います。

	 傾斜台を用いた	
	 アキレス腱のストレッチ

足の裏を下に
押し、膝が曲が
らないように押さ
えましょう。

逆足が外に開か
ないように注意
しましょう！

ふくらはぎ・膝裏が伸び
ていることを感じましょう。

①ストレッチされる人がまず
ベッドに寝転びます。

②ケアする人は伸ばしたい
足を持ち上げます。

セルフストレッチ

車いすでストレッチ
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①ストレッチされる人はベッドに寝転びます。
②ケアする人は伸ばしたい足の膝を伸ばし、

逆の足を曲げ
ます。曲げた
足を上から押
しましょう。

①ストレッチされる人はうつ伏せに寝転び
ます。

②ケアする人は足首を持ち、踵がお尻に
つくように下に押します。

①ストレッチされる人はうつ伏せに寝転び
ます。

②ケアする人は伸ばしたい足を膝を曲げ
た状態で、太ももから持ち上げましょう。

①ベッドに両膝を立たせ、寝転びます。
②ケアする人は写真のように肩が浮かな

いように押さえ、膝を
左右に倒します。

腸腰筋・	
大腿筋膜張筋の	
ストレッチ

体幹筋のストレッチ

	 右大殿筋・左腸腰筋の	
	 ストレッチ

	 大腿四頭筋・	
	 大腿筋膜張筋の	
	 ストレッチ

点線部分が伸びている
か確認しましょう。

持ち上げた足を太もも
にのせ、上からお尻
を押してあげるとより
効果的です！

太ももの前面
が伸ばされて
いるか確認し
ましょう。

伸ばしたい足は、
曲げていない足
です。

点線部分がしっかり
伸びているか確認し
ながら実施しましょう。

点線部分が伸びている
か確認しましょう。
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①ケアする人は伸ばしたい方の腕を指先が
下を向くように持ちます。

②矢印の方向に指全体を押します。手首・
指が伸ばされているのを確認しましょう。

①膝を伸ばし、足を前に出して座ります。
②踵を固定して、足の指を伸ばします。
③足首を上に曲げ（背屈）、固定します。
④足の裏をもみほぐします。

つま先（遠位）から足首や下腿（近位）
にかけて、圧を加えながら押し上げます。

実践編

手指筋のストレッチ

	 足底筋腱膜のストレッチ

むくみ対策

座るのが大変な方は
ベッドに寝転んで	
いただいてもできます。

①肘を伸ばします。
②指全体を持って手首を下に返します。

①肘を伸ばします。
②指の付け根の部分を持ち、しっかり

と上に曲げましょう。

セルフストレッチ
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福祉機器の考え方

福祉機器を導入しようとするときというのは、日常生活

や社会生活に何らかの不便さや苦痛、リスクを感じて

いるもので、その状況は「不便だな」と思う程度のもの

から「何とかしなきゃ生活できなくなる」という切羽詰ま

った場合もあります。切羽詰まった状況であわてて業

者任せで導入してしまうと、実際には使いづらいといっ

たことになってしまいがちです。

進行性のご病気の場合は特に、目的とする行為で転倒

などのリスクがある場合や、時間がかかるなど生活に支

障が生じた場合は、早めに福祉機器の導入を検討すべ

きです。ただ、機器を使用することで身体機能がさらに

低下してしまうことも心配だと思います。そのような場合

は、それまでの動作の継続と福祉機器の併用という方

法もありますので、柔軟に検討することをお勧めします。

また、給付などの助成制度に関しても事前に情報収集

し相談することも肝心です。相談の方法としては、医師

やソーシャルワーカー、理学療法士や作業療法士、福

祉用具プランナーなどの有資格者に、疾患の特性や障

害や生活の状況などを包括的に相談しアドバイスを受

けたうえで、行政の担当者に相談するとよいでしょう。

〈	福祉機器選びで共通するポイント	〉

●目的を明確にし、長期間使用することを考慮して、
自立支援の機能や付属品、介護のしやすさなども
考慮します。
●他に併せて使用する福祉機器なども想定し、レイ
アウトや導線（動く道）を考慮します。たとえば
ベッドを導入する際、車いすやリフトなどの使用
も考慮します。
●一緒に暮らす家族との関係も考慮が必要です。
家族の使いやすさや、家族とのコミュニケーション
が阻害されないかという点も大切です。
●可能であれば、実際に試すことが大切です。メー
カーや業者にデモの依頼をすることや、対応して
もらえない場合は、有償でのレンタル品の利用も
考慮してください。また、検査などで入院したとき
に、病院にある福祉機器を試してみることも1つの
方法です。その際は、病院や訪問担当の理学療
法士や作業療法士、看護師などに間に入ってもら
うことも重要です。

福祉機器の活用について
	 国立精神・神経医療研究センター病院	

	 身体リハビリテーション部	士長	作業療法士		粟沢	広之	Hiroyuki Awazawa	
	 理学療法士		矢島	寛之	Hiroyuki Yajima

1. 杖
歩行の補助具として使用します。杖を使用する際は、補装具と併用するとよいでしょう。

T字杖

ロフストランド杖

4点杖

T字杖
歩行時の身体のふらつき、バランス不

良などが生じる場合に用い、身体を

支持することで歩行が安定します。

4点杖
T字杖よりも安定しており、体重をかけても倒

れづらく、歩行が安定します。デメリットとして

はT字杖よりも重いことが挙げられます。

ロフストランド杖
杖にカフが付いている構造で、

カフにより手指だけでなく肘でも

支えることが可能です。手指で

握ることが難しくなった場合に適

応を検討します。カフにはU型

のカフとO型のカフがあり、U型

のほうが杖の着脱が容易です

が、安定性はやや低いです。
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身体症状に応じた装具選択のまとめを〈次㌻表〉に示

します。

装具によって形状が異なり、効果も変化します。

たとえば、足底板は軽度の内反足（足の変形：足の裏

が内側を向いて外側部だけが地についているもの）に

対しては有効ですが、下垂足には効果はありません。

カーボン製短下肢装具は下垂足、蹴り出し困難の症状

に非常に有効ですが、膝の力が弱い場合は適応は難

しくなります。また、しゃがむことができなくなるため、日

常生活において、しゃがむことが多い場合は導入が難

しいです。 

アンクルサポーター
軽度の下垂足および動揺性歩行

の場合に適応です。外観が受け入

れやすく、靴との相性がよいです。

足底板との併用も可能です。重度

の下垂足の場合は、あまり有効では

ありません。

オルトップLH®

下垂足および動揺性歩行に適応で

す。重度の下垂足の場合は、アンク

ルサポーターよりもオルトップLHのほ

うが適応となります。その他、オルトッ

プは種類が多く、試着が容易です。

プラスチック短下肢装具
下垂足および下肢の支持性を得た

い場合に適応です。膝折れ・反張膝

（膝がまっすぐ以上に伸びて反り返っ

ている状態）の場合にも適応を検討

しますが、殿筋（臀部の筋肉の総称）

などの下肢近位筋の筋力が低下して

いる場合は適応が難しくなります。

ゲイトソリューション®

下垂足に非常に有効です。下腿三頭筋（ふくらは

ぎの筋肉：主に足首を底屈させる動作をつかさど

る）の筋力が残存している場合、蹴り出しの補助

が可能ですが、進行すると蹴り

出し補助機能は得られなくなり

ます。足首に継手（2つの部分

を接合する構造）があるため、し

ゃがむことが可能です。やや重

厚感があるため、靴には入りにく

いです。

カーボン製短下肢装具
内反足・下垂足および蹴り出し困難に有効です。

カーボン素材のため軽量です。踏み返しの際に、

反発力のあるカーボン装具を装着することで、蹴り

出しが補助され、スムーズに歩行することができま

す。膝を伸展する大腿四頭

筋・殿筋の筋力がある程度な

いと適応は難しくなります。装

具の構造上、しゃがむことがで

きません。また階段の下りが難

しいです。

 2. 装 具

装具の種類

身体症状に応じた装具選択

足底板
内反足傾向の際に適応です。歩行時まっすぐ歩きづらく、身体が左右に動揺

してしまう（動揺性歩行）場合や下垂足（足首以下が下に垂れてしまう状態）

となっている場合、効果はありません。短下肢装具などと併用可能です。
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四肢の関節可動域の制限は、シーティング（正しい姿勢

で座ること）に影響を及ぼします。

股関節の屈曲に制限があり、特にその角度が90度未満

の場合、骨盤が後傾することで腰椎が後ろに彎曲し、そ

の結果、脊柱が屈曲方向に曲がってしまいます。骨盤

後傾と脊柱屈曲は、側彎の進行を助長する可能性もあ

るため、注意を要します。具体的な対策は背座角やリク

ライニング角度の調整などがあります。

また、下肢後面をつくる筋肉であるハムストリングスの筋

短縮などが原因で膝関節の伸展に制限が生じてくると、

座位で骨盤が後傾方向に引っ張られてしまいます〈下

写真①〉。骨盤の後傾は上半身の姿勢の崩れを助長

するため、座面やクッションにアンカーサポート（臀部が

当たる部分が一段下がることで、仙骨が前方にすべる

のを防ぐ）を追加するなどの対策が必要です。

アンカーサポート

〈	シーティングのポイント	〉

骨盤・大腿部は、座位姿勢における支持基底面（体を支える面）の1つ
で、骨盤の上には体幹、肩甲骨・鎖骨からなる上肢帯、頭部が乗り、各運
動分節間にてアライメント（各関節や骨の並びのこと）の調整が行われ
ています。骨盤が不安定であると関節で連結されている脊柱・頭頸部に
ずれ（アライメント異常）が生じ、姿勢が崩れやすくなってしまいます。
足底面は座位姿勢における、もう1つの支持基底面で、シーティングで
は、骨盤（座面）の位置決めの次に見ていきます。たとえば、通常、足
首は膝が90度屈曲した位置となるのが生理的なアライメントですが、
足首が生理的なアライメントよりも前方に位置するとハムストリングス
が引っ張られてしまい、姿勢が崩れてしまいます〈写真②〉。
骨盤・大腿部／足底面の2つの支持基底面を考えていくことは、シーティングを行っていくうえで、非常に重要です。

3. 車いす

シーティング

 足底板 アンクル オルトップ プラスチック ゲイト カーボン製
  サポーター  LH 短下肢装具 ソリューション 短下肢装具

内反足

特徴
問題点

下垂足／
動揺性歩行

歩行時の
膝折れ

反張膝

蹴り出し
困難

 外観が 外観が 既製品で 採型したあとの しゃがめる しゃがめない
 受け入れやすい 受け入れやすい 試着が容易 調整が困難 靴が入りにくい 階段が
  靴がはきやすい    降りにくい

※膝の力が弱い場合は×

 ○ △ △ ○ ○ ○
 × △ ○ ○ ◎ ◎
 × × × ○ ○ ○
 × × × ◎ ○ ○
 × × × △ △ ◎

※

※

身体症状に応じた装具選択

②
①

ハムストリングスの�
筋短縮に伴う姿勢の崩れ

アンカーサポート付き�
クッション
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手動・電動アシスト・簡易電動車いす
〈モジュラータイプ〉

現在の身体状況に合わせ、微調整（車軸の位置調整

など）が可能です。

〈アームサポート跳ね上げ／取り外し〉

移乗がしやすくなります。

〈脚部スイングアウト／取り外し〉

立ち上がりの際に下肢を広げて立ちやすくなります。車い

すからベッドへの移乗の際、ベッドに近づきやすいです。

〈ヘッドサポート・体幹パッド〉

頸部の筋力が低下し、頭部を起こすことが困難、もしく

は走行時、頭部が不安定の場合、導入を検討します。

車いすの名称と構造

車いすの基本的な構造を、〈図〉に示します。 この他、身体の状況や使いやすさを考慮して、アームサポートの跳

ね上げ／取り外し機能をつけたり、ヘッドサポートをつけたりします。

後 輪

ハンドリム

キャスター

手押しハンドル
（グリップ＝握り）

フレーム

バックサポート
(背もたれ)

アームサポート
(肘掛け)

サイドガード
(スカートガード)

座シート

クッション

レッグサポート

フットサポート
(プレート)

車 軸

駆動輪

ブレーキ

補助ブレーキ握り

車いすの各部の名称と構造

転倒防止装置

モジュラータイプ アームサポート跳ね上げ
脚部スイングアウト／取り外し

ヘッドサポート 体幹パッド

神経筋疾患に適した車いすフレーム
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手動自走
歩行が可能でも長時間の歩行が困難（たとえば旅行

など）な場合、適応となります。上肢の力が低下すると、

使用は難しいですが、患者本人が自走することも、介

助者が押すことも可能です。

手動介助
患者本人による自走機能を撤去した手動車いすです。

手動自走車いすの駆動輪を小さくし、ハンドリムを取り

払っているので、小回りが利き、折りたたんだときにコン

パクトで軽量になります。介助者の押す力は手動自走

より必要になるため、悪路では不利となります。

アシスト電動
ジョイスティックがなく、ハンドリムをこぐことで、自走を電

動でアシストします。上肢の筋力が低下している場合、

適応となりますが、緊急時にブレーキをかける際、上肢

の力で止める必要があるため、注意が必要です。

簡易電動車いす
手動車いすにバッテリー、モーター、ジョイスティックを取

り付けたものです。長時間の歩行困難～歩行不可で、

長時間の手動車いす駆動困難な場合に適応を検討し

ます。電動車いすのなかでは比較的軽量な分類に入

るため、車への搭載も比較的容易です。

電動車いす
〈チルト・リクライニング機構〉

チルトとは、座面と背もたれの角度を一定に保ったまま

傾斜調整できる機構で、リクライニングとは、座面は固

定された状態で背もたれが後方に傾斜できる機構で

す。自力での座位保持・姿勢変換に困難がある場合

は、電動でのチルト・リクライニング機構などを搭載する

ことで、自力で姿勢変換などが可能となります。また、

電動車いす・手動車いすを問わず、手動でのチルト・リ

クライニング機構がついている車いすも多くあります。た

だし、操作部の設置位置の関係で、多くは介助者によ

る操作となります。

〈昇降リフト〉

車いすからベッドに移乗する際などに、車いすの座面

の高さを調節することで、移乗することが容易になりま

す。車いすからの立ち上がりをアシストします。

〈スタンディング〉

立位保持訓練や、立位のまま移動することも可能となり

ます。

車いすの種類（駆動種類別）

チルト時

手動自走

リクライニング時

手動介助

昇降リフト

アシスト電動

スタンディング

簡易電動
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寸	法

体格や好みに合わせ、幅（例83, 91, 100cm）、長さ（例

180, 191, 205cm）を選べます。ボトムの折れ曲がると

ころの長さが、体に合わせられるかがポイントになります。

タイプ

一般的に1～3モーターがあります。

〈1モータータイプ〉

高さ調節もしくは背上げ機能のみとなります。

電動車いす
日常生活全般に介助を有する場合に適応を検討します。電動昇降、スタンディング、

リクライニング機構、チルト機構など目的に応じてさまざまな電動機構を取り付けるこ

とが可能です。簡易電動に比べて走行時の安定性もありますが、重量があるため、

車いすの運搬には福祉車両の導入が必要となります。

4. 特殊寝台（介護用ベッド）
特殊寝台は、介護用ベッド、ギャッチベッドなどの呼び名があります。大切な睡眠のための道具でもあり、体を起こ

すためのものでもあります。その他にも立つための機能、安全のための機能など、多くの機能や付属品の数も多い

福祉機器です。 高価でもあるので、購入するときには環境も含めて、自分に合っているかどうかをじっくり吟味する

必要があります。また、日常生活用具給付の利用も検討しましょう。

ヘッドボード

手元スイッチ ベッド柵
マットレス止め

フットボード
底板（ボトム）

移動介助バー

背上げ
機能

高さ調節
機能

膝上げ
機能

特殊寝台の各部の名称と機能
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ウレタンフォームマットレス

硬めのものから柔らかな素材、低反発のもの、異なる

硬さの素材を組み合わせたものなど、同じウレタンフォー

ムのマットレスでも数多くの種類があります。

硬いものほど寝返りや起き上がりがしやすく、ベッドの

端に座ったときも体が安定します。

逆に、柔らかくなるほど、それらが阻害されますが、接触

面積が広がり体圧分散されます。

寝心地は人それぞれですので、自分に合ったものを選

ぶようにしましょう。

エアマットレス

ウレタンフォームマットレスと比べ、除圧効果の高いマッ

トレスです。多くのものは圧切替があり、時間により圧

迫される部位を変えることで褥瘡を予防する機能が備

わっています。エアーセルの大きさや形状などを変え

て、寝心地や除圧機能を高めるもの、ウレタンと組み合

わせて動作時の安定性を重視したもの、マットが自動

で傾斜して体位交換ができるものなどがあります。また、

上位機種では、換気機能、暖房機能、姿勢や状態に応

じて硬さなどを調整する機能が付加されています。

〈2モータータイプ〉

高さ調節と背上げ機能があります。背上げと連動して

膝上げが可能ですが別々には動かせません。

〈3モータータイプ〉

高さ調節、背上げ機能と膝上げ機能があります。それ

ぞれ別々に動かすことが可能です。

機	能

背上げ機能
起き上がりの補助や起き上がれない方の状態を起こす

機能で、食事やベッド上での活動時の姿勢づくりに欠

かせません。

膝上げ機能
背上げをする際の体のずれを抑える役割や、むくみの

予防、下肢のポジションを整える目的で使用します。

高さ調節機能
立ち上がりや車いす移乗の際に立ち上がりやすい高さ

に調節します。床生活の方は、ベッドに上がるために

超低床ベッドにする方もいます。介護者の負担を減ら

す目的で使用することもあります。また、就寝時に低く

すると落ち着く場合もあります。
※リフトを使用する場合は、通常、上記すべての機能を使用します。

付属品

ベッド柵（サイドレール）
マットや布団が落ちないようにする目的ですが、実際に

は寝返りや体の支えとして利用する場合があります。固

定できるものとできないものがありますので、寝返りなど

で利用する場合は固定できるもののほうが安全です。

ベッド用手すり
移乗やベッドからの立ち上がり、座位保持のために使

用します。ベッドフレームにしっかりと固定できるので、

手すりとして使用しても安全な構造です。

テーブル各種
オーバーベッドテーブル、ベッドサイドテーブルなどの名称

で知られる特殊寝台用のテーブルです。ベッド上での

生活時間が長い方にとっては必需品です。
※その他にもベッドの種類や付属品は多数ありますので、ベッドメーカーのホーム
ページやカタログなどを参考にしてください。

5. マットレス
体に直接触れるもので、睡眠の善し悪しにも大きな影響を与えます。また、寝返りや起き上がりのしやすさ、端に座った

ときの安定感もマットレスの種類で大きく違います。自分で寝返りが難しくなった場合や、変形や拘縮・骨の突出などで

褥瘡の心配がある場合などは、褥瘡予防を優先したマットレスの選択が必要です。マットレスの種類は一般的なもの

から体圧分散マットレスまで数多くあり、紹介しきれないので、ここでは代表的な体圧分散マットレスに絞って紹介します。
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6. スライディングシート・移乗ボード
ベッドの背上げ機能を利用すると、体が足の方向にずれてしまいます。

そのずれを直す介助は介護者にとって負担が大きく、腰痛の原因に

なることもあります。そのようなときに役立つのがスライディングシート

（以下、「シート」）です。これは滑りやすい布状のもので、体とマット

レスの間に差し込むことで体を滑らせて移動させます。ベッド上の移

動の他、車いすやポータブルトイレ、ストレッチャーへの移乗の際にも

利用する場合があります。

また、シートではなくボードの上を滑らすものが移乗ボード（以下、

「ボード」）です。

以下の使用方法のポイントを踏まえ、理学療法士や作業療法士、介

護士などに相談し、シートやボードの適用判断や、介助方法の指導を

受けることを勧めます。

スライディングシート

移乗ボード

●体に差し込む前に環境設定が必要です。  
シート利用時は、差し込む前にベッドの高さ調節などが必要です。 
ボードを利用する際は、移乗先の車いすの位置調整やアームサ
ポートを跳ね上げもしくは取り外す、ベッドを移乗先の座面と同
じ、もしくは少し高く設定するなどが必要です。
●差し込む場所は、基本的にシートもボードも体重がかかる所で、

1つの方法としては、体を上方に移動させる場合は頭から差し込
み、肩甲骨にかかるところまでシートを入れます。  
差し込み方も、介助される側にもする側にも負担にならないよう
な方法があります。  
ボードを使う際の例として座位での移乗では、移る方の片方の
座骨下にボードを差し込みます。このとき、差し込む反対側の
座骨に体重がかかるように体を傾けることで、負担が少なく差し
込むことができます。
●移動・移乗させる介助は、シートやボードに乗せた体の部位に体
重を乗せることがポイントです。  
シートで体を上方に移動させる場合は、可能なら膝を立てて臀部
を少し持ち上げるようにしながら上方に滑らせます。タオルやベ
ルトを利用することで腰への負担を軽減させる方法もあります。 
ボードの場合は、差し込むときに逆の座骨へ体重を乗せるように
して滑らせます。移乗の場合は転落の危険もありますので、介
助する方全員が安全に行える方法を習得する必要があります。
リスクが高くボードの使用が不適用となる場合もあります。

〈	スライディングシート・移乗ボード使用方法のポイント	〉
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据置式リフト
天井走行リフトの1つですが、据置式

なので工事を必要としません。移動

レールを支柱で支える構造です。

レールが1本の線移動のタイプと、部

屋の四隅に支柱があり面移動ができ

るタイプがあります。面移動できるも

のならベッドや車いすの配置などに

自由がききます。

天井走行リフト
据置式以外の住宅改修（移動レールを天井に埋め込

むなど）が必要なもので、費用はかかりますが支えの

支柱を取り除くことができるので、移動スペースや介

護スペースを確保しやすいことが利点です。

設置式リフト
ベッドに取り付け、アームで移動するタイプは、省スペー

スなのが特徴です。浴室で四隅に突っ張り固定する

タイプもあり、工事をしなくても設置できます。

床走行リフト
キャスターがついており

本体が移動するタイプ

で、段差が解消されてお

り、スペースがあればトイ

レまでの移動も可能とな

る場合もあります。

立つタイプのリフト
トイレを利用するときにこれ

を使う方が多いです。立位

～半立位をとるため衣服の

着脱が容易です。床走行

式と同じように段差解消が

必要です。 

7. リフト

リフトの種類

線移動タイプ 面移動タイプ
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シート型吊り具
吊られたときに最も快適ですが、座った姿勢でつけ外

しができませんので、車いすに移乗した際には敷きっ

ぱなしになります。

トイレ用吊り具
吊り下げたまま下衣の上げ下ろしができるタイプです。

ただし、支えている面積が小さくなりますので、身体

機能が低下している場合には使用できないことも多い

です。

脚分離型吊り具
最もポピュラーな吊り具で、車いすで取り外しができま

す。取り扱いが複雑になります。座位が可能かどうか

ということや頸部の安定性でローバックかハイバックを

選択します。

入浴用キャリー（分離型）
これは吊り具という分類から外れますが、シャワーキャ

リーのシート部分が分離して、そのまま浴槽に入ること

ができるものです。

吊り具（スリング）の種類

頭が不安定な場合は、�
このような�

ヘッドサポートが有効です
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8. 排泄関連機器

自分で済ますことができるにせよ、介護を受けるにせよ、排泄をスムーズにかつきっちりと行いたいと思う気持ちは、

生活上の他の行為と比べても最も強いものです。また、デリケートなことでもあるため、問題が生じても他の人に相

談しづらいという特徴があります。排泄には排泄物を体にためておき、適切なタイミングで出すこと、移動すること、

衣服を操作すること、立ち座りをすること、きれいに清拭をすることなど多くのプロセスがありますので、それぞれで問

題がある点を補助するための介護・機器の導入や、あるプロセスを省くための環境の改善が必要です。また、自宅

環境を整えるだけでなく、仕事や活動をする場所、外出時など、人それぞれの生活スタイルに合わせて考慮する必要

があります。

自動排泄処理装置

起き上がる
立ち上がる

移動する

衣服の
上げ下ろし

便座での
立ち座り

体内に
溜めておく

●手すりは引き寄せて使用するか、押して使用するか、どちらが
やりやすいかを考慮する
●高い位置からのほうが立ちやすいので、補高便座、昇降便座
の利用も有効な場合が多い。昇降便座は「斜め」「垂直」など
方向を切り替えられるものもある

立って行うか座って行うか。立って行う場合、トイレへの手すり
などの設置を考慮。座って行う場合、重心移動を行いやすく安全
にするために、横手すりを設置する場合がある

●導線への手すりの設置、歩行補助具の利用
●車いすの利用。この場合は移乗動作も考慮
●ポータブルトイレの利用
●段差解消や戸の変更などの住宅改修も検討

●ベッド柵、介助バーなどの手すりの利用
●特殊寝台の利用。床からの場合は台や昇降座椅子の利用

●吸水パットやおむつの利用
●採尿器、自動排泄処理装置の利用

昇降便座

自動排泄処理装置

補高便座

排泄におけるプロセスと問題が生じる場合の対応例
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食	事

筋疾患の場合、スプーンなどを口元まで上げることが難

しくなりますので、なるべく軽いものが好まれます。

また、口に近づけたときに角度が合わない場合は、曲

げて対応する場合もあります。

箸は手指の筋力が低下すると固定しつつ操作すること

が難しくなりますので、ピンセットタイプの箸が有効にな

ることがあります。

整	容	

長柄ブラシを使うと、腕をそれほど上げなくても髪を梳

かせます。軽い力で操作できる爪切りもあります。

更	衣

袖を通したり整えたりするドレッシングエイドや、ボタン

のつけ外しをするためのボタンエイド、ソックスエイドな

どがあります。

調	理

握りやすい包丁、具材を固定するなどの機能により片

手で調理できるまな板、蓋を開けるオープナーなどがあ

ります。フードプロセッサーなどの一般的な便利器具や

100円ショップの商品、滑り止めなども活用できます。

固定装置がついた	
まな板

9. 自助具（Self-help device）

自助具とは、身体に障害を負った方が、失われた機能を補いさまざまな動作ができるよう工夫された道具のことで、

市販されているものも多くあります。代表的なものを紹介します。

握りやすい包丁

ドレッシングエイド

ボタンエイド

蓋を開けるオープナー

チタンスプーン

ピンセットタイプの箸

長柄ブラシ

軽い力で操作できる	
爪切り
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その他便利なもの

手の届かない所にあるものを掴み取ったり、たぐり寄せ

たりするリーチャーや、錠剤取り出し器など便利な自助

具もあります。

一般的に市販されているものや、それらのちょっとした

工夫が、その方にとって便利なこともあります。便利な

だけではなく「自分のやり方」に愛着が湧いてくること

もあります。また「おしゃれ」「こだわり」など、自己表

現の一部になることもあります。そのようなものやアイデ

アをみんなで共有できることは素晴らしいです。

手づくりの自助具は、病院や訪問リハビリで作業療法

士が作製したり、地域によっては自助具を作製する団

体もありますので、そのようなところに相談してみてはい

かがでしょう。

錠剤取り出し器

リーチャー

京 自助具館（京都市）

●α工房（草津市）

●ケアクラフト002（大津市）

●湖北虹工房（長浜市）

●工房YOU（東近江市）

●ほほえみ工房（高島市）

●こうら工房 心（犬上郡甲良町）

●ひこね自助具開発工房（彦根市）

●生活用具工房「微・助っ人」
（愛知郡愛荘町）

●大肢協「自助具の部屋」（大阪市）

●ハンドインハンド きしわだ（岸和田市）

●自助具製作 V.G.セルフ（四条畷市）

●自助具製作ボランティアグループ
「わかば」 本部（茨木市）／高槻事務所（高槻市）

●あすて自助具工房（豊田市）

●NFP技術ボランティア（名古屋市）

●長久手自助具の部屋（名古屋市）

●椙山自助具の部屋（名古屋市）

●ボランティアグループ 一二三
（大府市）

●岡崎自助具の部屋（岡崎市）

あんき工房
（本巣市）

高山自助具の部屋
（高山市）

福祉用具プラザ北九州
リハビリ工房 （北九州市）

まち工房 なんも
（秋田市）

八王子自助具工房 フレンズ
（八王子市）

ふれあい自助具工房
（宇部市）

みはらタコ工房
（三原市）

津山自助具クラブ
（津山市）

自助具工房くわな（桑名市）

鈴鹿自助具ダブルシュークリーム（鈴鹿市）

奈良自助具の部屋（磯城郡田原本町）

●とじぼ（富田林市）

●ひらかた自助具工房（枚方市）

●自助具の工房 さやま（大阪狭山市）

●さぽーと（箕面市）

自助具製作ボランティアグループの広がり
執筆：ヒューマン代表	岡田	英志／グループ	ヒューマンクラフト代表	小嶋	壽一

2017年6月現在（総数35か所）

〈 謝辞 〉 本稿の図版の作成においては、保健福祉広報協会『国際
福祉機器展 H.C.R. 2017 福祉機器 選び方・使い方 副読本』を
参考にさせていただきました。快く承諾いただいた保健福祉広報
協会様に厚く御礼申し上げます。なお、当該書籍は、以下のWeb
サイトでも閲覧可能です。

◦国際福祉機器展	はじめての福祉機器の選び方・使い方
https://www.hcr.or.jp/useful/howto
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テクノツール株式会社は、日本では珍しいロボットアーム

とアームサポートの開発、普及に取り組んでおります。

本稿ではロボットアームなどの上肢のサポート機器につ

いての概説と、自社の取扱商品となり恐縮ではあります

が、具体例の紹介をいたします。

上肢をサポートする福祉機器

車いすやベッドなどに比べ、アームサポートやロボット

アームという福祉機器は、あまり馴染みのないものだと

思います。

一方、ヨーロッパでは、このような上肢をサポートする福

祉機器の普及が比較的進んでいます。なかでもオラン

ダは支援制度が充実しているため、開発が盛んです。

人口1,700万人ほどの小国にも関わらず、アームサポー

トのメーカーが2社、食事支援機器メーカーが私の知る

限り3社、さらに我々のパートナーであり、世界で初めて

自立支援用ロボットアーム「アイ・アーム」を開発した

Exact Dynamics社もいるという充実ぶりです。当事

者は豊富にある選択肢のなかから、セラピストのアドバ

イスを基に使いたい機器を選び、非常に少ない金銭的

負担で使うことができるのです。

メーカーとしては、商品が売れれば新しい開発に着手で

きます。オランダのメーカーはこれまでさまざまな形状、

機能のアームサポートを開発しており、電動式のハイスペ

ックなタイプ、さらにはまるでSF作品に登場する外骨格ロ

ボットのようなタイプも開発が進んでいるようです。

自立支援用ロボットアームでは、2010年代にカナダの

会社が新しい商品を発売し、いまでは「アイ・アーム」と

共にこの分野をリードしていますが、発売直後はオラン

ダでの販売が、かなりの割合を占めていたようです。

できることを、ふやす

このようにオランダをはじめとする欧米では、制度面での

後押しもあって普及が進んではいますが、日本にも必要

とする方々がいることは間違いありません。上肢のサポー

トがあれば、できることが格段に増えて、よりよい暮らしを

つくっていけるはずです。

そこでテクノツールは、祖業であるコミュニケーション支

援機器に加え、2008年に「アイ・アーム」の輸入を開始、

そして2013年にはアームサポート「MOMO」をリリース

しました。

あなたの右腕	「アイ・アーム」

「アイ・アーム」は、文字通りユーザーの腕として動くロボ

ットで、オランダで開発された世界初の自立支援用ロボ

ットアームです。「アイ・アーム」には6つの関節と2本指

のハンドがあり、ジョイスティックやキーパッド、スイッチな

どのデバイスで操作します。

特筆すべきは操作性の高さで、6関節が連動して手先

の角度を変えないまま、指示した方向へ動いてくれるの

で、超ハイスペックのクレーンゲームで遊んでいるかのよ

うに直感的に使うことができます。もし6つの関節が連

動しないとなると、たとえばコップに入った水を飲むとい

う単純な目的であっても、常に手先の角度に気を配っ

ていないとコップが傾いて水をこぼしてしまいます。1つ

1つの関節を少しずつ順番に動かしていかなければな

上肢動作支援機器～ロボットアームとアームサポート

	 テクノツール株式会社	取締役		島田	真太郎
Shintaro Shimada

アイ・アーム
アーム本体重量：９kg		電動車いすに装着した場合は電動車いす
のバッテリーから電源が供給され、脇に折りたたんで移動できる
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らず、とても使い物になりません。

この点に代表されるユーザビリティにこだわる一方で、

なるべく安価に提供するために割り切っている部分もあ

り、非常に完成度の高いロボットアームだと思います。

ヨーロッパではオランダを中心に500人ほどのユーザー

がおり、ほとんどの人が電動車いすに取り付けていま

す。車いすがさまざまな場所へのアクセスを可能にし、

「アイ・アーム」が食事、仕事、整容、趣味などさまざまな

アクティビティを可能にする。できることを増やすには、

理想的なコンビネーションではないでしょうか。

アームサポート「MOMO」

「MOMO」は「アイ・アーム」とは違い、ユーザー自身の

腕を動かせるようサポートするものです。

仕組みはとてもシンプルで、まずスプリングの伸び縮み

する特性を使って腕を支え、無重力（またはそれに近い）

状態にします。重さがゼロなら動かすために大きな力

は必要ないので、筋力が低下した人も自ら腕を動かす

ことができます。それに加え、「蛇のおもちゃみたい」と

よく言われるクネクネしたリンク機構（複数の節を組み

合わせた機械機構）にはベアリング（軸受）が組み込

まれていて、腕の動きをより一層滑らかにしてくれます。

2016年4月から補装具費が支給されるようになり、北は北

海道から南は沖縄まで、就学前のお子様からご年配の方

まで、たくさんの人に使ってもらえるようになりました。

一方で「MOMO」のようなアームサポートは、いまのと

ころ日本では非常にマイナーな存在です。個人的な意

見ですが、下肢のサポートをする車いすは誰もが知って

いるのに、上肢をサポートするアームサポートが知られ

ていないという状況は非常にアンバランスだと考えてい

ます。「MOMO」を普及させることでアームサポートの

有用性、必要性が知られるようになれば、次第に車い

すのように選択肢が増えていくはずで、そのために改良

や販売ネットワークの整備、啓蒙活動などに取り組んで

いるところです。

ロボットアームと	
アームサポートのこれから

テクノツールはロボットアームをもっと気軽に使ってもら

えるようにするため、「アイ・アーム」よりも小さくて安い

ロボットアーム「Udero（ウ

デロ）」の開発を進めてい

ます。発売時期は未定で

すが、2017年9月の国際

福祉機器展（HCR）で試

作品を公開しました。

アームサポートに関しては、

上述したように「MOMO」を広めていくことを最優先課

題としています。ユーザーさんとのコミュニケーションを

基に改良を重ねていくと共に、感度の高い人たちには

知られるようになったので、いまは必要とする人にスムー

ズにお届けする体制づくりに力を入れています。

このように我々はできることを増やすための道具を発展

させていくつもりですので、PADMの皆様にもお力添え

をいただけると大変有難いです。

「Udero」や「MOMO」、あるいは将来の新商品を見て

「これはいい！」と感じたら、試作品のモニターや補装

具の制度に乗せるためのフィールドテスト、自治体との

交渉などにぜひご協力ください。福祉用具の開発、普

及において当事者の皆様のご協力は欠かせません。

いまでこそだいぶ知られるようになった「MOMO」です

が、その道筋を切り開いてくださったのは、他ならぬ

超初期のユーザーさんとそのご家族、担当セラピストの

方々でした。テクノツールの商品に限らず、いいものに

出会ったら皆様のお力で世に広めていただければ

大変幸いです。まずはアームサポートとロボットアーム

の今後に、ぜひご期待くださいませ。

MOMO
重量：1.7kg		 机を挟んで固定
し、上から腕をのせるだけ。場所
を選ばず使用できる

Udero
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現代人にとって携帯電話（スマホ）、ダブレット、パソコン

などのICT機器は、生活のなかで、なくてはならぬモノ

になっています。障害や病気によりそれらのIT機器の

操作が難しい人でも、さまざまな支援機器や設定など

で使いこなしています。いままで使っていた機器は、

ちょっとした工夫で使い続けられます。

パソコン

一般的なキーボードやマウスが操作できなくなっても

パソコンを使うことができます。キーボードについては

画面上にキーボードを表示するスクリーンキーボード、

マウスについてはトラックボール、ワンキーマウス、らくら

くマウス、マウスの改造などで対応可能です。キーボー

ドとマウスは、片方のみで利用してもよいですが、併用

したり、マウスについては両手で1つずつ使ったりするこ

とで、キーボードを使わなくても快適な文字入力、パソ

コン操作ができます。

スクリーンキーボードは

WindowsやMacでも

標準で搭載されてい

ますが、身体障害者

向けなど、さまざまなス

クリーンキーボードが開発されています。

マウスを使わずにすべての操作をキーボードだけで行う

こともできます。ユーザー補助機能を使えば片手ある

いは、指1本でも操作が可能です。使う人の身体機能

に合わせてパソコンは使い続けられます。

また、スイッチ（次㌻参照）で操作する代表的な意思伝

達装置「伝の心」はパソコンを利用した専用機ですが、

パソコンの知識がなくても使える仕様で、文字入力、メー

ル、インターネット、環境制御機能も備えています。

Windowsパソコン操作支援ソフト「オペレートナビ」は、

Windowsのパソコンをスイッチひとつで操作可能にす

るものですが、ある程度のパソコンの知識がないと使え

ません。Macのパソコンには、標準でスイッチ操作のた

めの設定や、スイッチに対応したスクリーンキーボードが

装備されています。

スマホ・タブレット

iPhone/iPadは、ホームボタンや音量などのボタン操作

や複雑なタッチ操作などを、画面上に丸いメニューを

表示させて簡単に行えるようにサポートする機能（Assis-

tiveTouch）があります。外部からスイッチで操作する

にはスイッチコントロール機能があります。

QOLを支えるICT 機器
	 特定非営利活動法人	ICT救助隊	理事長		今井	啓二

Keiji Imai

スマートフォンと同じ配列で、
なじみやすい

予測変換機能が充実「Pete」 フリック式
スクリーンキーボード

予測変換機能が充実

スクリーンキーボード参考例

トラックボール
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Androidは、マウス（トラックボールなども含む）が接続

可能なのでパソコンと同じような使い方ができます。

外部スイッチ操作にはスイッチアクセス機能が用意され

ています。

音声入力

パソコンには標準装備された音声入力があります。また

Google音声入力も十分に実用的です。スマートフォン

では、iPhone/iPadは「Siri」、Androidは「OK Google」

で音声入力が可能になります。以上は設定は必要で

すが、インストール不要のものです。

環境制御（家電操作など）

テレビ、エアコン、DVDプ

レーヤーなど赤外線リモ

コンをパソコンやスマホ、タ

ブレットから使えるようにする

機器とアプリケーションがあ

ります。学習リモコンと呼ば

れるもので、室内にある機器

を登録し、その部屋のなかで使うBluetooth型と登録

した機器をネット経由で外出先などからも操作可能な

ネットワーク型があります。

また、スマートスピーカー（AI搭載型音声認識スピー

カー）の出現は生活を大きく変える可能性もあります。

操作画面はなく会話をしながら操作をしていくもので、

音楽再生やネット検索などができます。

入力スイッチ

障害者向けの操作用入力スイッチは多種多様にあり、

スイッチひとつでIT機器を操作可能にする補助機器や

ソフトウェアが揃っています。

パソコンはもとより、iPhone/iPadにはスイッチコントロー

ル、Androidにはスイッチアクセスがあります。スイッチ

を使えるようにする機能が最初から標準で装備されて

いて、スイッチなどのハードウェアやアプリケーションの

設定の変更で、そのまま使えるという時代になってきて

いるといえます。

そのためには使いやすいスイッチの選定や設置が大き

な鍵になります。スイッチは単なる押しボタン式だけで

なく、指先などのほんの数ミリの動きを感知するスイッチ

や生体信号を読み取りスイッチに応用する技術（サイバ

ニックスイッチ）も実用化されてきています。また、安価な

視線センサー（Tobii「PCEye mini」「Eye Tracker4C」）

が発売されたことでパソコンの視線入力が身近になり

ました。「miyasuku EyeCon」「OriHime eye」など

の製品の他、フリーソフト「HeartyAi」などです。視線

とスイッチの併用での入力（視線で文字を選びスイッチ

で確定）はパソコンの操作性を各段に向上させます。

現代の生活の質（QOL）はこういったIT機器の利用

に支えられている部分が大きいので、使いづらい、使え

なくなったとあきらめることなく、最新の情報にアンテナ

を張っておくことが大切です。

More information

▶てくのブログ
IT機器のアクセシビリティを解説したブログ
http://www.ttools.co.jp/ttblog/

てくのブログ

▶Pete
障害者用･日本語予測入力ソフト
http://www.ideafront.jp/PeteHP/

pete　キーボード

▶スマホ家電操作（学習リモコン）
「ラトック�学習リモコン」

http://www.ratocsystems.com/products/remocon.html
Bluetooth版とWi-Fi版がある

ラトック学習リモコン

「iRemocon」
http://i-remocon.com/

iRemocon

▶障害のある人に便利なアプリ一覧
〈Android〉
http://tokyo-itcenter.com/700link/sm-and1.html

〈iPhone, iPad〉
http://tokyo-itcenter.com/700link/sm-iphon4.html

障害のある人に便利なアプリ

▶意思伝達装置用スイッチ
http://www.rehab.go.jp/ri/kaihatsu/itoh/com-sw.html

意思伝達スイッチ

REX-BTIREX1	
iRemocon	など

学習リモコン例
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私たち医療ソーシャルワーカーは、医療機関で患者さん

やご家族からのご相談に、生活の視点で解決・調整を

支援する福祉専門職です。

あくまでもご本人の価値観と自己決定を尊重して、生活

を安定させて有意義な人生を送っていただくことを支

援します。

ここでは患者さんからよくご相談いただく情報をお伝え

したいと思います。必ずしも、これですべてではありま

せん。その他、各種手当などもあります。各自治体独

自のものも多いので、役所の障害福祉担当に問い合

わせてみるとよいでしょう。

医療費自己負担の高額療養費制度
（国民健康保険法、健康保険法など）

医療機関や薬局で支払った、ひと月の保険医療費の

合計が、月額上限額を超えた場合、超えた分が支払い

後に保険者から戻ってくる制度です。

また、事前に「限度額適用認定証」を保険者からもら

って医療機関などに提示すれば、限度額を超える分は

窓口で支払う必要がなくなります。

【相談・申請の窓口】　保険者。保険者の連絡先は、それぞ
れご自分の保険証に記載されている。

難病医療費助成制度（難病法）

難病の医療について、自己負担割合が2割になり、さら

に、所得に応じて、ひと月の自己負担上限額が規定さ

れています。自己負担上限額は高額療養費制度よりも

低い金額です。2018年4月現在、331疾病が助成対

象として指定されています。

【相談・申請の窓口】　各自治体の保健所や役所の障害福
祉担当。また、保健所の保健師が療養相談に応じる。

小児慢性特定疾患医療費助成制度
（児童福祉法）

18歳未満の小児慢性特定疾患の医療について、自己

負担割合が2割になり、自己負担上限額は難病医療費

助成制度の半額負担となります。

【相談・申請の窓口】　各自治体の保健所や役所の障害福
祉・子育て支援担当。

医療費助成制度
重度心身障害者に対するもの
（都道府県・市区町村の条例・実施要綱など）

全国共通の制度ではなく各自治体で違いがあります。

保険医療全般について自己負担が助成されます。

【相談・申請の窓口】　役所の障害福祉担当。

生活支援制度
（介護保険法、障害者総合支援法）

ヘルパー派遣、通所サービス、補助具や福祉用具の購

入・レンタル、居宅改修などがあります。

一般的には、65歳以上であれば介護保険法での利用

となり、65歳未満は障害者総合支援法での利用となり

ます。ただし、必要なサービスが介護保険に相当する

ものがない場合は、状況に応じて障害者総合支援法

のサービスが利用できます。

なお、「遠位型ミオパチー」は下記の身体障害者手帳

なしで障害者総合支援法を利用できます。

【相談・申請の窓口】　それぞれ役所の介護保険担当や障
害福祉担当。また、介護保険の場合は地域包括支援セン
ター、障害者総合支援法の場合は計画相談支援事業所で
も相談可。

医療・福祉制度 
～たいせつな生活と人生を支えるために

	 国立精神・神経医療研究センター病院	医療連携福祉相談室		齋藤	睦美	Mutsumi Saito	
	 昇	多加代	 Takayo Nobori	
	 漆畑	眞人	Masato Urushibata
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障害者・難病患者雇用の現状

厚生労働省の発表によると、2016年には障害者手帳

をお持ちの方が全国で474,374人就職しています。

対前年では4.7％（21,240人）増加と、年々増えてい

ます。

雇用が進む背景の1つとして、企業には障害者雇用率

が定められており、平成30年4月1日に2.0％から2.2％

に引き上げられました。週30時間以上勤務できる方

は1ポイント（1人）、週20時間以上30時間未満勤務で

きる方は0.5ポイント（0.5人）と換算されます。

また2016年の障害者差別解消法も大きな変化です。

目的は「すべての国民が、障害の有無によって分け隔

てられることなく、相互に人格と個性を尊重し合いなが

ら共生する社会の実現に向け、障害を理由とする差別

の解消を推進すること」と定められています。行政機

関や学校・企業などの事業者に、障害を理由とする不

当な差別的取り扱い禁止と、合理的配慮の提供義務

が課せられました。

たとえば「難病＝働けない」という先入観を持っている

方がいるかもしれませんが、難病を理由に不採用、解

雇とすることなどは、差別であり、行ってはならないと、

定められました。

また合理的配慮とは、お互いが平等・公正に支えあい、

共に活躍するための調整をするという考え方です。

人にはそれぞれ、得手と不得手がありますが、個人の

成長・体調・環境の変化によって、絶えず変化し続けま

す。周りの環境を整えたり、サポートしたりすることで、

できるようになることもあるのです。

これらの法律の後押しもあり、障害者雇用を本格的に

進める企業がさらに増えると見込まれます。「働きたい」

と考えている方には追い風といえるでしょう。

また、難病患者向け制度も増えています。各都道府県

に1～2か所、ハローワーク障害者専門援助窓口に「難

病患者就職サポーター」が設置されました。

難病相談支援センターと連携しながら、就職を希望す

る難病患者に対する症状の特性を踏まえたきめ細やか

な就労支援や、在職中に難病を発症した患者の雇用

継続などの総合的な就労支援を行っています。

筆者（田野）も就職活動中の方と利用したことがあり

ますが、ご本人の状況や必要に応じて、就職活動の具

体的な助言や継続的な面談を行っていただきました。

LITALICOのような支援機関との連携にも積極的で、

こまめに連絡を取りながら、就職に結びつくようチームで

支援を行いました。

就職活動の進め方

それでは具体的な就職活動の進め方と、それぞれの段

階で利用できる支援機関や情報を紹介します。

身体障害者手帳
（身体障害者福祉法）

手帳交付によって受けられるサービスは、各種税控除、

交通機関の割引、公営住宅の抽選優遇・使用料減

額、公共施設の入場無料、携帯電話の使用料の減免

などです。自治体や事業者によって異なります。

【相談・申請の窓口】　役所の障害福祉担当。

障害年金制度
（国民年金法、厚生年金法など）

障害の重さや初診日の確定、保険料納付に関する支

給要件があります。

【相談・申請の窓口】　役所の国民年金担当か日本年金機
構の年金事務所など。

障害者・難病患者の就労について
	 LITALICOワークス	ヒューマンリソースグループ	マネージャー		吉村	紘樹	Hiroki Yoshimura	
	 田野	瑞穂	Mizuho Tano
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【ステップ1】	自分を知る、説明できるようになる
自分がどんな仕事に就き、どんな風に働きたいのか現

実的にイメージします。同時に企業の面接官に自分の

ことを説明する準備もします。

多くの企業では障害や難病に関する知識・経験がない

ため、面接官は病気のことを知らない前提で説明を考え

ましょう。主治医や周囲の方にも客観的な意見を聞き

ながら、下記のポイントを参考にまとめてみてください。

〈自己PRのポイント〉

●病気のこと（発症時期、現在の状況、体調の波、今後につ
いてなど）
●できる仕事／サポートがあればできる仕事／難しい仕事
を分類する
●仕事上で配慮してほしいこと（通院日はお休みしたい、○
分に1回休憩がほしいなど）

自分の方向性をまとめた結果、「①すぐに就職活動を
始めたい」、「②スキルを身につける訓練をしてから就
職活動をしたい」のどちらかを決めます。それぞれ利用

できる支援機関をご紹介します。

【ステップ2】		①すぐに就職活動を始めたい
就職活動と、就職後の職場定着支援をできる機関を探

しましょう。職場定着支援とは該当の支援機関が、ご

本人が安心して働き続けられるよう、就職後にご本人と

企業双方のサポートを行うものです。

具体的には面談や電話・メール連絡、企業

訪問などを実施します。

〈ハローワーク〉
通常の就職相談の他に、上述の｢難病患者就職
サポーター｣も設置。

〈障害者就業・生活支援センター〉
●身近な地域において、雇用、保健福祉、教育な
どの関係機関の連携拠点として、就業面及び生
活面における一体的な相談支援を実施。
●具体的には、就業及びそれに伴う日常生活上
の支援を必要とする障害のある方に対し、セン
ター窓口での相談や職場・家庭訪問などを
実施。

〈障害者向け求人情報〉
●民間企業が運営し、独自の求人情報を掲載。
●コーディネーターと面談をして直接求人の紹介
を受ける「人材紹介」と、Web上で登録し、自
分で求人を見つけて応募する「求人サイト」が
ある。

【ステップ2】		②スキルを身につける訓練を	 	
	 してから就職活動をしたい
自分が必要だと考える訓練ができる支援機関を探しま

しょう。

〈地域障害者職業センター〉
障害者に対する専門的な職業リハビリテーションサービス、
事業主に対する障害者の雇用管理に関する相談・援助、地
域の関係機関に対する助言・援助を実施。

〈職業訓練〉
障害者職業能力開発校は全国19校。重度障害者などを対
象に、その障害に配慮したきめ細かい職業訓練を実施。
訓練期間は3か月～1年で、主な訓練コースはOA実務科、
機械CAD（建築物など設計図のコンピュータによる作成）、
医療事務科など。

〈委託訓練〉
各都道府県で名前は異なる。職業能力開発について豊富
な経験とノウハウを持った企業、民間教育機関、特定非営
利活動法人などに都道府県が委託して実施。
訓練期間は、原則として1～3か月の短期間で、主な訓練
コースはパソコンスキルアップ、CADスキルの習得訓練が
中心で、会計など専門職の養成コースもある。

〈就労移行支援（LITALICOの場合）〉
障害のある方の一般企業への就職をサポートする通所型の
福祉サービス。働きたい、という思いを持っている方に対し
て、ビジネススキル向上のためのワークショップ、ご本人に
マッチした求人開拓、就職後の対人関係サポートまで、自分
らしい働き方の実現に向けて、最大で2年間、一貫したサー

自分を知る、
説明できるようになる

①すぐに就職活動を始めたい
②スキルを身につける訓練を
　してから就職活動をしたい

就職活動

内定が出たら

働き続けるために

ステップ1

ステップ2

ステップ3

ステップ4

ステップ5

就職活動の進め方
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ビスを提供。

〈就労継続支援A型（雇用型）〉
通所により、雇用契約に基づく就労の機会を提供するとと
もに、一般就労に必要な知識、能力が高まった者について、
一般就労への移行に向けて支援を行う。
平成27年の平均賃金は月67,795円。内容は事業所によ
りさまざまで、カフェ経営や部品組立、印刷、クリーニングな
どがある。

〈就労継続支援B型（非雇用型）〉
通所により、就労や生産活動の機会を提供（雇用契約は結
ばない）するとともに、一般就労に必要な知識、能力が高ま
った者は、一般就労などへの移行に向けて支援を行う。
平成27年の平均賃金は月15,033円。内容は事業所によ
りさまざまで、A型に近いところや、レクリエーションが多い
ところもある。

【ステップ3】就職活動
実際に必要な書類を作成し、自分に合った求人を見つ

けて応募しましょう。

用意する書類は、履歴書、職務経歴書（職歴のない方

は自己紹介書）、お持ちの方は障害者手帳のコピーが

一般的です。

求人を探す際には、【ステップ2】で登録・活用した支

援機関に相談しつつ、さらにハローワーク、民間の求人

サイト、新聞、求職雑誌などを活用しましょう。

【ステップ4】内定が出たら
合理的配慮について、企業の担当者と詳しく話し合いま

しょう。自ら申し出ることが必要です。ただ企業にも実

現可能なこと、難しいことはありますので、【ステップ2】

で登録した支援機関に同席してもらうなど、第三者の意

見も取り入れながら詳細を決定できるとよいと思います。
［例］●通勤方法 ●勤務時間 ●通院 
 ●職場環境 ●体調の変化の有無 ●心配ごと 
 ●ジョブコーチを入れるかなど

〈職場適応援助者（ジョブコーチ）事業〉
職場に適応できるよう、障害者職業カウンセラーが策定し
た支援計画に基づきジョブコーチが職場に出向いて直接支
援を行う。
具体的には、障害者への支援として「仕事に適応する（作
業能率を上げる、作業のミスを減らす）」「人間関係や職場
でのコミュニケーションを改善する」ための支援を行う。
また事業主への支援として「障害を適切に理解し配慮する
ための助言」や「仕事の内容や指導方法を改善するための
助言・提案」を、家族への支援として「対象障害者の職業生
活を支えるための助言」を行う。

【ステップ5】働き続けるために
就職して最初はうまくいっていても、途中で上司が異動

したり、仕事が変わったり、ご自身の体調の波が出ると

いう変化はあります。職場定着支援を行う支援機関と

こまめに連絡を取り、困った際はすぐに相談できる関係

を築いておきましょう。

事	例

利用者	Aさん
【年齢／性別】 20代後半／男性
【診 断】	進行性の神経筋疾患  
 （支援時では自立歩行可、重い物は持てない）

支援の構造

〈支援期間〉
平成X年5月から9か月間利用

〈通所頻度〉
週5日通所。1日6時間の就労支援を実施

〈支援環境〉
就労移行支援事業所、オフィスを模した職業訓練施設。集
団形式での講義（SST＝ソーシャルスキルトレーニング：人
が社会で他の人と関わりながら生きていくために欠かせな
いスキルを身につける訓練のこと）／履歴書作成／電話対
応／各種作業／PC訓練を実施

主	訴
今後、自立歩行が難しくなり車いすを利用する可能性が高
くなること、また将来的な在宅療養を視野に入れると、最終
的に在宅雇用に至らなくても、進行性であることを理解して
くれる企業での就職を目指したい。
可能な限り経済的に自立し、家族に負荷をかけず、趣味を
充実させていきたい。
職種・業種にこだわりはなく、筋力が落ちてきていることか
ら、PCを活用した事務系で、通勤時間が30分圏内程度で
の職場を希望。

家族構成
父、母、姉の4人暮らし。
家族の障害理解は得られており、今後の療養に向けて、こ
の時点においては、Aさんの希望を最大限叶えていきたい
という意向あり。
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職業経験
診断以降、特定の企業での就職経験はなく、パートアルバ
イトにて複数社接客やサービス業を経験。事務業務などの
経験がないため、PCスキルについては基本程度。

配慮希望
●半年に1回の検査入院（数日）と、月に1回の平日の診察
があるため、休暇をいただけること。

●階段の上り降りがないこと、重たい物を持たないこと、30
分以上立つような業務ではないこと、トイレに手すりを付
けていただきたいこと。

●進行性であることを、前提として理解いただきたいこと。

経	過

〈支援開始〉
職業経験より、事務職で可能な限り、肉体的な負荷のかか
らない条件での勤務を希望していたこともあり、当初は基
本的なPC操作などの支援から開始。
コミュニケーションも豊かで、成長意欲も高かったことから、
基本的なスキル修得は1～2か月で終了。
そこから、事務に関する業務イメージを持てないということ
であったため、複数社で事務実習を数日や1週間単位で実
施した。
事務職という希望職種はあっても、どのような会社の雰囲気
や環境がAさんにとって働きやすいかを、実習を通じて確認。
その結果、1人で黙 と々作業をするという職場環境ではなく、
事務経験がなく不安なことも多いということもあり、周りに常
に誰かがいて、一緒に働くような環境下での就労を希望する
など、希望が明確になってきた。そこから具体的な就職活動
を開始していく。

〈就職活動〉
就職活動自体の期間は4か月。ハローワークや一般求人
紙、インターネットの求人媒体を幅広く確認。
通勤時間が30分圏内という希望に沿うエリアの事務職求
人に対して事前連絡のうえ、希望を説明し、応募可能かどう
かの確認を実施する作業を進めていった。応募自体を止
められるということはなかったが、企業規模によっては、設
備的な配慮ができないということや、進行性であるというこ
とが理解いただけずに、結果断られるようなケースも続い
た。その後、ハローワークの担当指導官とも連携し、上記
のアプローチを行い続けた。
そこからハローワーク経由で紹介いただいた求人にて、無
事に選考が進み、実際の雇用前実習も実施しながら、双方
で見極めを行い、内定となった。
最終的には、大手インフラ系企業の関連子会社に事務職と
して就職。半年更新の契約社員からスタートし、活躍の度
合いによっては賞与や準社員登用も検討いただけるという
条件であった。

〈就職後〉
具対的な業務は、複数の部署から業務を切り出した、事務
関連の業務で、台帳入力、各種経費精算関連のデータ管
理、人事データ管理、電話取り次ぎなど。
勤務時間は配慮いただき、公共交通を利用することもある
ため、通勤時の混雑を避けるため10時～18時で就業して
いる。
定期的に職場内でも声かけを行っていただくことで、疲れ
度合いの確認をしていただけるような環境である。
他にも障害者雇用で働いている方がいるため、職場の理解
もある程度高い状態であった。
定期通院にも理解をいただいており、問題なく業務に取り
組めている。

さいごに

働くことに障害を感じていても、適切なサポートがあれ

ば力を発揮できる方はたくさんいらっしゃいます。LIT-

ALICOワークスでは累計8,000名以上の、働くことに障

害を感じている方の就職を支援し、輝く姿を見てきまし

た。もちろんここでご紹介した事例に限らず、たくさん

の働き方があり、在宅就労の機会も増えてきています。

ご自身に合ったサポートと就職先に出会い、より充実し

た人生を歩まれている方 を々ホームページでご紹介して

いますので、よろしければご覧ください。

◦LITALICOワークス	就職事例ヒストリー	
https://works.litalico.jp/interview/

……

就職に向けて「一歩踏み出したい」と思われている方

は、ぜひ地域の支援機関に連絡してみてください。

LITALICOワークスでもお待ちしております。

More information

▶厚生労働省ホームページ
http://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/koyou_rou-
dou/koyou/shougaishakoyou/06e.html

▶難病のある人の就労支援のために（第2版）
編集・発行／独立行政法人高齢・障害・求職者

雇用支援機構�障害者職業総合センター

▶職場での合理的配慮ガイドブック
株式会社LITALICO
https://works.litalico.jp/assets/doc/service/consideration/
guide_book.pdf
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何らかの持病（基礎疾患ともいいます）を持っている

女性が妊娠した場合、これを（偶発）合併症妊娠と呼ん

でいます。日本における代表的な遠位型ミオパチー、

空胞型、三好型、眼咽頭遠位型は、老年期にも発症し

うる眼咽頭遠位型ミオパチーを除き、その大半が15～

40歳と生殖年齢女性に発症するといわれておりますの

で、妊娠、出産、育児について不安に思われている女

性患者さんも多数いらっしゃると思います。

一般に合併症妊娠の管理については、過去に蓄積さ

れた経験を参考にすることがとても大切で、通常私たち

は文献を検索し、それをもとにして実際の患者さんの状

態を評価しながら診療に当たります。特に、その基礎

疾患が妊娠にどんな影響を与えるか、また逆に妊娠が

その基礎疾患に対してどんな影響を与えるかを、双方

向から検討する必要があります。ところが遠位型ミオパ

チーに関しては、非常に希な疾患のため、私自身1人の

患者さんしか経験しておりませんし、本症合併妊娠に関

する論文は極めて限られた数しかありません。私が検

索した限りでは空胞型に関する英文論文が3報、症例

数にして5症例が報告されているだけでした。

本稿では、その数少ない文献と、PADMが2017年3月

に実施した「遠位型ミオパチーにおける出産育児の実

態調査」アンケート結果（空胞型：8人、三好型：1人、

のべ13分娩）をもとに、現在わかっていることを紹介し

ます。なお、眼咽頭遠位型ミオパチーについては、極め

て希な疾患であるためか、妊娠例の報告はありません

でした。また、三好型ミオパチー合併妊娠はアンケート

調査で回答が得られた1例のみで、この患者様は特に

合併症なく正常分娩をされておりましたので、以下の解

析からは除いております。〈図1〉

遠位型ミオパチーが	
妊娠・出産・育児に与える影響について	
～空胞型の場合

英文論文は出典が神経内科関連の雑誌のため、妊

娠・分娩経過については記載されておりませんでした。

そこでPADMが行った実態調査について、まとめさせ

ていただきます。

切迫早産には注意が必要
ヒトの妊娠期間は平均280日間で、最終月経初日から

280日目（妊娠40週0日）を分娩予定日、胎児が成熟

している妊娠37週以降42週未満の分娩を正期産、そ

れ以前の分娩を早産と定義しております。

12分娩中、早産になったのは1例のみ（妊娠36週）で

あり、皆さん元気な赤ちゃんに恵まれているようです。た

だし、8人中4人が切迫早産と診断されて治療を受けて

おり、一般の方に比べて早産になるリスクが高い印象を

受けます〈次㌻図2〉。切迫早産とは、妊娠中の早い時

期に子宮収縮が増強したり子宮頸管が短縮したりして、

放置しておくと早産になってしまう危険が高い状態をい

います。子宮は平滑筋でできており、ミオパチーで影響

をうける骨格筋（横紋筋）とは異なる筋肉ですから、疾

患そのものが早産の誘因になる可能性は低いと思われ、

その因果関係は不明です。切迫早産になった方は妊娠

中に装具や杖を使用していた方が多いようですので、も

しかすると歩行時の負担が子宮に影響したのかもしれま

遠位型ミオパチー合併妊娠の 
出産・遺伝・子育てについて
	 東京医科歯科大学大学院	医歯学総合研究科		

	 医歯学系専攻	器官システム制御学講座	生殖機能協関学	教授		宮坂	尚幸
Naoyuki Miyasaka

三好型

1人

8人
空胞型

〈図1〉 出産経験者の型別内訳
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せん。

したがって、妊娠中は子宮収縮に気を付けて、収縮が

増えたときは安静にすることが大切と思われます。また

妊婦健診の時に子宮頸管長が短縮していないか、注

意深く診察することが必要になります。

転倒に気を付ける
妊娠中お腹が大きくなると、誰でもバランスがとりにくく

動きにくくなります。また、妊娠中は生理的に血管が拡

張するため、立ちくらみなどのいわゆる脳貧血の症状が

出やすくなります。ですから転倒しないように注意する

必要があります。

分娩の方法について
6人が経腟分娩、1人が経腟分娩中に分娩が進行せず

に緊急帝王切開、1人が骨盤位（逆子）のため予定帝

王切開でした〈図3〉。現在、日本の分娩の約20％が

帝王切開ですから、特に帝王切開になりやすいわけで

はありません。また、帝王切開は2人とも通常の腰椎

麻酔（下半身の感覚がなくなる麻酔で、意識はありま

す）で行われておりました。

したがって、特に理由が無ければ原則的に普通分娩を

目指してよく、また帝王切開が必要になった場合も通常

と同じ麻酔方法でよいということになると思います。

子育てのサポート体制づくり
筋力低下がある場合、授乳や育児に際して何らかの工

夫が必要だったり、家族のサポートが必要だったりする

ことが多いようです。最近はメディカルソーシャルワーカー

（MSW：医療福祉に関する専門職）を配置している病

院が増えておりますので、妊娠中からMSWに相談する

機会を設けてもらい、子育て支援などに関する社会資源

について情報を得ると同時に、あらかじめ地域の助産

師・保健師などと連携をとってもらうとよいと思います。

遺伝について
空胞型および三好型は常染色体劣性遺伝（AR）形式

をとるといわれています。ヒトの常染色体は1番から22

番まであり、それぞれが父由来と母由来の2本のペアー

でできています。ARの場合、父由来と母由来の両方

の遺伝子に異常があって初めて発症する疾患であり、

片方だけに異常がある場合は発症することはありません

（キャリアといいます）。したがってご自身が空胞型や

三好型の場合でも、パートナーがキャリアでなければ子

どもが発症することはありませんし、たとえパートナーが

キャリアであっても子供が発症する確率は2分の1とい

うことになります。

常染色体劣性遺伝疾患の有病率とキャリア率の関係は

ハーディ・ワインベルグの法則が知られており、［有病率］

=［キャリア率］×［キャリア率］÷4が成り立ちます。

日本における空胞型と三好型のそれぞれの患者数

（300～400人）から計算すると、キャリアはそれぞれ3／

1,000人ということになります。

なお、眼咽頭型は常染色体劣性遺伝形式も常染色体

優性遺伝形式（AD）も取りうることが報告されており

ます。ADでは、父由来または母由来のいずれか片方

の遺伝子に異常があると発症します。両親の片方が

ADの疾患を有している場合、子どもが発症する確率は

2分の1ということになります。

早産

予定

1人

4人3人
経験なし

経験あり

〈図2〉 空胞型の切迫早産経験の割合

帝王切開 1人
緊急
1人

6人
経腟分娩

正期産

〈図3〉 空胞型の分娩方法
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妊娠が遠位型ミオパチーに与える	
影響について	
～空胞型の場合

英文論文紹介
Liewluckらは4人の空胞型の遺伝子異常の内容を報

告しておりますが、そのうちの女性患者3人（24歳、28

歳、25歳発症）は妊娠中の症状の悪化（歩行困難な

ど）をきっかけに診断に至ったと記載されております1）。

次いでGrandisらは2人の空胞型患者さんを報告して

おりますが、そのうちの女性患者さん1人（26歳発症）

は、妊娠中に足の背屈が困難になったことが症状の始

まりであったと記載されております2）。最後にSimらは

27歳の妊娠中に歩行困難で発症した空胞型患者さん

を報告しております3）。

いずれの報告においても著者らは、妊娠中に胎児や胎

盤でシアル酸が多量に消費されることが、空胞型の症

状が顕在化したり悪化したりする原因ではないかと推

測しております。ただし一般に、このような学術論文は、

何らかの異常（この場合は筋力低下）があったから論

文として採択され掲載されたのであって、何ら異常がな

ければ論文にならない（これを「パブリケーションバイ

アス」といいます）という可能性があります。したがっ

て、これらの報告から「空胞型の患者さんが妊娠する

と、全例が確実に悪化する」と結論付けるのは早計だ

と思います。

アンケート調査結果
8名の空胞型の方々の経過をまとめてみます。8名中5

名は妊娠時にすでに杖や装具などを使用していたよう

ですが、妊娠中あるいは産後に症状が急激に悪化した

という記載はありませんでした。一方、残りの3名は、

妊娠時には特に症状はなく普通に生活していらっしゃ

った様子ですが、2名の方は出産後、比較的早い時期

に症状が顕在化して診断に至ったようです。すなわち

この2名の方は、妊娠中あるいは産後に症状が悪化し

たのかもしれません。

しかし、妊娠、出産、育児とは、女性がこれまでにない

動きや力仕事を要求される場面になりますので、元々

進行していて、ご自身では認識していなかった筋力低

下に、ここで初めて気が付いたということもあり得ると

思います。また、これらは患者さんご自身による回答な

ので、病態や症状の変化についての客観的な結論を

出すことは難しいと思われます。

以上の結果を踏まえて現時点でいえること
妊娠中にシアル酸の消費量が増えて、空胞型の症状が

悪化する可能性があることは否定できません（ただし

肯定するという結論も出せません）。

また、母乳中には比較的多くのシアル酸が含まれている

ことが知られておりますので、母乳栄養が病状の進行

にどう影響するのかも気になるところです。

空胞型に対するシアル酸補充療法の臨床試験が行わ

れておりましたが、海外での国際共同治験については、

残念ながら期待された成果が得られず、臨床試験の

中止が発表されました。一方、同様のデザインで行わ

れた、日本国内での治験はまだ結果が出ておらず、米国

ではマンナック（シアル酸が生合成される過程で生じる

物質） 補充療法の治験が進められております。さらに

は、近年、再生医療が目覚ましい発達を遂げており、これ

が遠位型ミオパチーの治療に応用されることを期待い

たします。

最後に

遠位型ミオパチーは非常に希な疾患であり、その妊娠・

分娩・育児に関する情報は極めて不足しています。今後

客観的なデータが集積され、最適な管理治療方法が

確立されることが大切だと思いますし、私も微力ながら

お役に立ちたいと思っております。
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治療法がないので、病院に行かなくてもよいでしょうか？

A 近年の医学の進歩により、さまざまな治療の提案があります。確かに現在は根治療法はな
い病気が多いですが、常に情報を新しくする必要があります。また、病気ごとに、心障害や

呼吸障害など、症状に表れにくい障害が進行することもあり、定期的に病状を評価する必要がある
ため、通院は続けておいたほうがよいと考えています。

サイボーグ型ロボットHALによるサイバニクス治療を受けるには、
どうすればよいですか。まだ限られた施設でしか行われていない
のでしょうか？

A 遠位型ミオパチーなどを含む神経筋疾患に対して有効性と安全性が検証され、医療保険が
認められたHAL医療用下肢タイプが導入されている病院は以下のURLで見ることができます。

そのなかから遠位型ミオパチーの診療に詳しい医師、理学療法士がいる病院を選んで相談するとよ
いと思います。ただし、医療関係者向けのサイトのため、医療関係者の方に見てもらってください。

●サイバーダイン		HAL®	医療用下肢タイプ（JPモデル）	
　https://www.cyberdyne.jp/products/LowerLimb_medical_jp.html

 「PADM 2016年度 学会発表奨励金」を受賞した、 
空胞型への抗酸化剤による治療法は、近い将来、実用化される
見込みはあるのでしょうか？

A この研究で使用されたN-アセチルシステインは医薬品としてすでに実用化されていますが、
適用が異なりますので、この薬を空胞型の治療薬とするには、別途治験を行って、空胞型で

の有効性を示す必要があります。メカニズムから考えると、根本的治療ではありませんので、シアル酸補
充療法などの根本的治療の実用化をまず目指すべきと考えます。あと、N-アセチルシステインは後発
薬もあり製薬会社にとって儲からない薬である点が、治験を行う際の足枷になる可能性もあります。

質問コーナー
PADM 会員から募集した質問を中心に患者の気になることを、本誌に寄稿いただいた

先生方にお聞きしました！ 通院、食事、ストレッチ、転倒防止対策、車いすといった日々の

生活に関することや、なぜ治療研究が進まないのか、進めるために何が必要か、根治につ

ながる治療法の可能性はどこにあるかといった研究に関すること等々、幅広い内容になりま

した。Q&AQ1, 6-8 ..............................................  国立精神・神経医療研究センター病院  森 まどか先生
Q2  ................................................................................................................... 国立病院機構新潟病院  中島 孝先生
Q3-5, 14-22  ...........  国立精神・神経医療研究センター神経研究所  西野 一三先生
Q9-13  ................................................ 国立精神・神経医療研究センター病院  粟沢 広之先生 

矢島 寛之先生

 【お答えいただいた先生】

※遠位型ミオパチーに関し、ある程度一般的と思われることについて対象と
しています。 個人固有の病状については、あくまで主治医に相談するこ
とが原則ですので、個別の医療相談ではありません。

Q1

Q2

Q3
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空胞型の場合、抗酸化作用のある食物をとり、活性酸素を減らす
生活を心がけるべきでしょうか？

A 抗酸化作用のある食品がよい影響をもたらす可能性は否定しませんが、ヒトでどのような食
品をどれくらい取ると空胞型に効果があるかはまったくわかりません。現状では、食べないよ

りはましかもしれない、という程度です。

空胞型の患者の体内で不足しているというシアル酸を多く含む 
食品を教えてください。

A シアル酸は、ミルク、卵などに含まれます。おそらく経口摂取できる程度の量のシアル酸では、
それ自体の副作用はないと考えます。ただし、大量にこれらの食品を摂取することで摂取カロ

リーが増える可能性はあります。あとミルクの場合には、乳糖不耐症の方は、下痢をしてしまいます。

遠位型ミオパチーは生命的予後がよいとされておりますが、 
嚥下に問題があり、すでに気管切開されている同病の方もいると 
聞きます。 現状、嚥下問題を抱える患者の割合や 
日頃、気をつけなくてはならないことなどあれば教えてください。

A すべての遠位型ミオパチーに嚥下障害が出るわけではありません。まず、ご自分の主治医の
先生に病型や嚥下についての問題が出るのかどうか、ご確認いただく必要があります。嚥下

障害は、一般的には窒息やむせを生じることが多いですが、自覚がない場合もあります。食事に時
間がかかる、食中食後に痰が増える、むせ、体重が減ってくるなどがあればご相談ください。

呼吸器利用について、呼吸機能維持のため早めに始めたほうが 
よいと聞きますが、そのタイミングや日頃注意すべきことを 
教えてください。

A これも病気や進行状況によりさまざまで、かならずすべての人に出現するわけではありません。
一般的には肺活量が低下して、せきの強さが弱くなる頃ですが、1人では判断が難しいので、

主治医の先生によくご相談されることをおすすめします。

常時車いす利用者はエコノミー症候群が気になりますが、 
防止策や気を付けることはありますか？

A 特に下肢がまったく動かない患者さんが問題になることがあります。検査で凝固異常がないかど
うか確認する、場合によりエコー検査を行うなどの方法で検索ができることがあります。主治医

の先生にご相談ください。

ストレッチは本当に必要なのでしょうか？

A 必要です。  
姿勢および日常生活上の動作に影響を及ぼします。
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自宅などの屋内での転倒防止の対策があれば教えてください。

A 屋内用装具としてオルトップ※、もしくはアンクルサポーターなどが下垂足対策となります。
※オルトップの裏に滑り止め加工が必要な場合もあります。

車いすを導入すべき時期は、いつですか？

A 転倒のリスクが高くなっている、またはそれが原因で活動範囲が狭くなっている場合に検討
するとよいでしょう。

車いすは、進行を見込んで最初から電動にしたほうがよいで 
しょうか？

A そうとは限らず、時と場合と人にもよります。上肢の筋力維持や、車への積み込みなどの介
助や環境面の状況などを考慮する必要があります。

電動車いすをつくりたいのですが、給付されるかどうかは、 
自治体にもよるのでしょうか？

A 自治体によって対応が違います。  
業者およびリハビリテーション関係者と相談してください。

他になりやすい病気、逆にかかりにくい病気はありますか？  
また、そのような統計はありますか？  
なければ今後統計をとるような計画はありますか？   
個人的にはインフルエンザにかかったことはありません。

A 空胞型では、理論上、インフルエンザにはかかりにくい可能性があります。これは、インフルエン
ザが気道粘膜のシアル酸を認識して細胞に侵入してくるからです。空胞型の患者さんはシアル

酸が少ないので、インフルエンザが気道粘膜から侵入しづらい可能性があります。なりやすい病気は思
い浮かびません。統計的なデータはありません。また、統計をとる計画もいまのところないようです。

DMRVと診断されていますが、遺伝子変異はないということでした。
治験の対象者の基準などでは、遺伝子変異があることが条件に 
なることが多いようです。 遺伝子変異がない場合は、 
実用化された場合の治療なども受けられなくなるのでしょうか？

A 現在治験が行われている空胞型は、厳密には、GNEミオパチーと呼ばれる疾患です。この
治療法はGNE遺伝子に変異があることが確定している例でないと効果がありません。大き

く遺伝子が欠失しているような遺伝子変異の場合には通常の方法で検出できないこともあります。
実際、かつて変異なしと報告した例のなかから、新たにGNE遺伝子変異を確定した例があります。
そのような例では、すぐに紹介元の主治医の先生に連絡を取るようにしています。
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空胞型について、遺伝子変異があっても発症する人もいれば、  
発症しない人もいると認識しております。発症する場合のメカニズム

（たとえば、体への負担増などによる場合に発症するといったような 
こと）について、研究はなされているのでしょうか？

A 変異により重症度に違いがあります。したがって、どのような変異を持っているかによってやや
早期発症であったり、遅めの発症であったりする傾向があります。しかし、同じ変異を持って

いても発症時期に差があるのも事実です。これは何が影響しているのかはまったくわかっていません
が、たとえば、生まれてから発症までの食事内容（シアル酸の多いものをよく食べていたなど）は、影響
する可能性があると思います。身体的負担と発症時期に関する研究はどこも行っていないと思います。

原因遺伝子が特定されているのに、なぜ治療法ができないの 
ですか？

A 原因遺伝子がわかっても、現在の技術では身体中の細胞にある遺伝子そのものを直接操作
して治すことはできません。ただし、最近ゲノム編集という技術が開発されましたので、将来

このような治療が可能になる可能性はあります。
次に直接的な方法は、正常な遺伝子をベクターと呼ばれる無毒化したウイルスに組み込んで、標的
臓器の細胞内に組み込む方法です。この方法は、まだいずれの筋疾患でも実用化段階にはありま
せんが、一部の筋疾患では実用化を視野に入れた小規模な臨床試験が進められています。空胞型
についてもアメリカの研究者がその可能性を検討しています。1つの筋疾患で成功すれば、遺伝子
を導入する方法自体は同じですので、一気に応用範囲が広まる可能性もあります。
しかし、現実に一番多い治療法開発は、病気のメカニズム（病態）に着目した方法です。たとえば、
空胞型ではシアル酸ができにくくなっているので、シアル酸を補充するなどです。この病態に基づく
治療法開発は、当然、疾患によってすべてやり方が異なりますので、疾患それぞれの病態を深く研究
する必要がありますし、何らかのアイデアにたどり着くまで時間がかかります。また、アイデアがあっ
てもその有効性を細胞レベル、モデル動物レベルで証明する必要があり、さらには、ヒトで臨床試験
を行う必要がありますので、かなり長い時間がかかります。

なぜ、遠位型ミオパチーを研究している研究者が少ないのですか？

A 研究者がある分野の研究をする理由は、①その分野に関心があるからか、②その分野で研究
をすると成果を上げられそうだからかのどちらか、あるいは、その両方だと思います。

①については、そもそも筋疾患に興味のある学生や若手研究者が少ないうえに、ましてや遠位型
ミオパチーと特定すると、病気のことを知っている人さえほとんどいないのが現状だと思います。②
については、たとえば、ノーベル賞を取るような画期的な研究成果を上げていれば、いくらでも若い
研究者が入ってきます。自分への反省も込めて、私たち研究者がもっと努力しなくてはいけないと思
います。一方で、研究資金が豊富に集まる分野は仕事をしやすい環境にあり、研究者も集まってき
ます。フランスの筋ジストロフィー協会は、毎年数億ユーロの研究資金を用意して、筋ジストロフィー
研究を加速させています。実際、フランスは筋疾患研究者が多いように思います。

患者数が少ないと研究の優先順位が後回しになることはありますか？

A 患者数の多い疾患の治療薬を開発できれば製薬会社は儲かります。論文を書いても、患者
数の多い疾患のほうが、より大きなインパクトを与えます。ですので、（残念ながら）患者数

の多い疾患のほうが研究対象にされやすい傾向があるのは事実だと思います。
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指定難病に選定されているなら厚生労働省主導でもっと研究して
ほしいですが、難しいのでしょうか？

A 指定難病に関して厚生労働省あるいはAMED（日本医療研究開発機構）がスポンサーに
なって行われる研究は、いわゆる調査研究です。これは患者数を調べたり、自然歴調査をし

たり、ガイドラインを作成したりということが主な仕事になります。AMEDができて出口戦略が強調
されるようになり、採択されるのは、ほぼ治療法開発が最後のステージにあるような案件ばかりに
なってしまいました。
病態解明や治療法開発の特に初期段階は、当たりか外れかわからないようなチャレンジングな基礎
研究的な性質の研究が必要です。現在、日本では基礎研究に回される予算が減っており、ノーベ
ル賞受賞者を始め多くの研究者が日本の将来を危惧しています。

指定難病ごとに研究する機関を決めてそこで集中的に研究する 
ことはできませんか？

A おそらくうまく行かないと思います。その理由を考えるキーワードは、①研究の自由と競争、
②お金、③研究室の規模、の3つです。

① 研究は本来自由な発想でやるべきものなので、国から命じられて研究しても、画期的な研究成果
は生まれにくいと思います。また、指定するということは、競争がなくなるということです。競争の
ないところによい研究は生まれません。

② 疾患の基礎研究を行おうとすると、研究内容にもよりますが、1年に3,000万円ぐらいの費用がか
かります。300を超す指定難病1つひとつに3,000万円用意するとなると年間約100億円必要で
す。2017年度のAMEDの予算のうち、難病克服プロジェクトに142億円使われています。この多
くが上述の出口研究に使用されています。ここから100億を基礎研究に回すとなると、出口研究
が失速するのは目に見えています。国家予算の赤字をさらに拡大させて、もっと基礎研究にお金
を回すべきなのか、限られたパイの分け方を変えるのか、これは政治の問題です。あと、研究費を
予算化するのであれば、研究機関を指定するよりも指定難病それぞれに大型研究費を用意して
獲得競争を促したほうが実際的です。

③ 300以上の指定難病があることを考えると、研究機関を指定しても実際に研究を行うのは1つの
研究室になるはずです。その研究室はおそらく常勤ポストが1名、多くても3名程度となるのでは
ないかと思います。場合によってはこのような規模の研究室が複数の指定難病研究を掛け持ち
することも十分にあり得ます。この規模で自転車操業的に研究しても、よい研究成果が出てくる
可能性はかなり低いと言わざるを得ません。むしろ、筋疾患の研究を集中的に行う筋疾患研究
所のような機関をつくるというほうが、現実的かつ魅力的なアイデアだと思います。たとえば、筋
疾患研究が盛んと言われるNCNPでも、筋疾患を研究対象としている部門は2つのみです。これ
に対して、フランスの筋学研究所は8つの研究部門を有していて、少なくとも規模では完全に負け
ています。現在日本には優秀な若手骨格筋研究者が出てきていますので、そのような研究者を
1か所に集めて魅力的な常勤ポストを用意することができれば、互いに協力しつつ競争するような
理想的な環境ができ、日本の筋疾患研究が加速されると思います。

進行を抑制する薬は開発されても、すでに衰えた筋肉を元に 
戻すことは難しいだろうと聞いています。 根治が期待できる 
治療は何ですか？

A 衰えていても筋線維が残っていれば、それを多少なりとも太くすることは、将来できる可能性
があると思います。より難しいのは、なくなってしまった筋肉を再生させることです。現状で

はすぐに応用できる方法はありませんが、臓器再生を目指した研究は少しずつですが進められていま
すので、その分野の発展に期待したいところです。
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