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第 3 章 筋強直性ジストロフィー（1 型が否定された場合の病型診断を念頭に） 
 
3-1. 筋強直性ジストロフィー1 型（DM1）と筋強直性ジストロフィー2 型（DM2） 
 筋強直性ジストロフィー（myotonic dystrophy, DM）は，成人筋ジストロフィーの中で

患者が最も多く，その主症状は筋強直および筋ジストロフィー（筋萎縮と筋力低下）であ

る。常染色体顕性(優性)遺伝形式をとり，患者により症状の重篤度や発症年齢はさまざまで

ある。 
 遺伝学的に 2 つの病型が知られているが，本邦の DM のほとんどは DMPK 遺伝子 3’側非

翻訳領域の CTG 反復配列が異常伸長した DM1（myotonic dystrophy type 1）である。DM1
は，発症年齢から成人型，幼（若）年型，先天型に分けられ，先天型は生下時より著明な

筋力低下を示すことが多い。さらに，多臓器症状を合併する全身疾患であるという特徴が

ある。代表的なものに，白内障，不整脈，呼吸障害，嚥下障害，糖尿病，高次脳機能障害，

消化器症状，良性・悪性腫瘍の合併等がある。本邦では DMPK 遺伝子解析が健康保険適用

の検査であり，進行性の筋萎縮と筋強直を呈する患者ではまず DMPK 遺伝子解析により

DM1 の鑑別を行う。 
 しかし，筋強直が目立つ筋ジストロフィーで DMPK 遺伝子の変異を認めなかった場合は

診断に苦慮する。本邦ではきわめて稀とされる DM2（myotonic dystrophy type 2）1)の診

断手順が，その解決に役立つ。本稿では，DM を疑われるものの DMPK 遺伝子に CTG 反

復配列の伸長を認めなかった場合の鑑別診断の手引きとして，おもに DM2 に焦点を当てて

解説する。 
 
3-2. DM2 の疾患概念 
 DM2 はミオトニア現象，骨格筋機能低下（筋力低下，筋痛，こわばり），心伝導異常，

虹色の後嚢下白内障，インスリン抵抗性 2 型糖尿病，精巣不全等を特徴とする常染色体顕

性(優性)遺伝性の多臓器疾患である 1)。1994 年に近位筋優位の筋力低下，ミオトニア，白

内障といった筋強直性ジストロフィーの特徴を持ちながら，第 19 染色体の CTG 繰り返

し配列の伸長がみられない疾患群（myotonic dystrophy with no CTG repeat expansion）
として最初に報告された 2）．また，別のグループから，筋力低下が主に近位筋優位にみられ

たことから， Proximal myotonic myopathy（PROMM）3)あるいは Proximal myotonic 
dystrophy（PDM）4)としても報告された．1999 年に，ドイツ人家系の連鎖解析で遺伝子

座が第 3 染色体長腕に決定され，続いて 2001 年に cellular retroviral nucleic acid binding 
protein（CNBP）遺伝子の第 1 イントロンの CCTG リピート伸長が原因遺伝子変異である

ことが発見されて 1)，DM2 の臨床遺伝学的な概念が確立された。 
 
3-3. DM2 の臨床的特徴 5) 
3-3-1. 筋ジストロフィーとしての特徴 
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 DM2 患者の発症年齢の多くは 30～50 歳台で，最も一般的な症状である四肢近位筋優位

の筋力低下や筋痛で発症することが多い。DM1 では乳児期あるいは小児期に様々な先天型

として発症したり，成人後に変性疾患として発症したりすることがあるのに対し，DM2 は

発育異常とは無関係であり，小児期には重い症状は示さない。ミオトニア現象，すなわち

筋肉の易興奮性による筋収縮および弛緩の不随意な遅延は，ほとんどすべての DM2 患者で

認められるが，一部の患者に認めないこともある。 
3-3-2. 全身疾患としての筋疾患 
 DM1 と同様，多臓器が障害される可能性があるが，一般的にその程度は DM1 に比べ軽

い。 
大多数の DM2 患者に，後嚢下白内障を認めることが多い。心症状は，房室や心室内伝導

ブロック，不整脈，心筋症として発症する。DM2 患者で記載されている内分泌異常にはイ

ンスリン非感受性 2型糖尿病および男性不妊の原因となる性腺不全がある。IgG および IgM
の両者の低下を伴う低ガンマグロブリン血症の合併頻度も高いが，それに関連する臨床的

な問題は報告されていない。DM2 患者に合併する中枢神経系の異常には，脳 MRI でみら

れる白質変化，PET でみられる前頭～側頭部の血流低下がある。このような変化は認知機

能，行動，人格に何らかの影響を及ぼすと思われるが，DM1 に比べ DM2 は認知機能低下

やパーソナリティ障害が目立たないことが多い。 
3-3-3. 鑑別が難しい筋疾患 
 近位筋優位の筋萎縮・筋力低下や筋痛・筋のこわばりを呈する筋疾患は，鑑別の対象と

なる。筋ジストロフィーに含まれる他の病型の中では，特に肢帯型筋ジストロフィー

（limb-girdle muscular dystrophy，LGMD）との鑑別が難しい症例があることが知られる。

DM2 を疑う患者の病型診断を進める際のフローチャートを図 3-1 に示す。以下は，このフ

ローチャートに沿って論ずる。 
 
3-4. DM2 の診断精査の前提として必要な情報 
3-4-1. 臨床症状 
 診察により，ミオトニア現象，近位筋優位の筋萎縮・筋力低下を共に認めることは，DM2
診断の端緒となる。 
3-4-2. 家族歴 
 筋ジストロフィーの定義に「遺伝性疾患」であることが含まれるので，家族歴は診断に

極めて重要である 6)。常染色体顕性(優性)遺伝を思わせる家族歴は，DM2 を疑わせるもの

であるが，その症状が軽度なため，家族歴がはっきりしないこともあることに注意する。 
3-4-3. 随伴症状 
 筋強直性ジストロフィー特有の顔貌，白内障，糖尿病，心伝導障害，IgG 低値等の合併症

の存在は重要である。 
3-4-4. 針筋電図でのミオトニー放電 
 針筋電図でミオトニー放電や刺入時活動亢進を確認することは重要である。DM1 と DM2
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の電気生理所見の違いを論ずる報告もある。臨床的にも電気生理学的にもミオトニーを認

めない LGMD 類似の DM2 症例も報告されているので注意を要する 7)。 
 
3-5. 遺伝子解析 
3-5-1. DMPK 遺伝子 CTG リピート解析 
 本邦の DM の殆どは DM1 であるので，DM2 診断の前に DM1 を遺伝学的に確実に除外

することが望ましい。健康保険適用の遺伝学的検査であるので，検査会社が受託している

DMPK 遺伝子解析を参照されたい。 
3-5-2. CNBP 遺伝子 CCTG リピート解析 
 DM2 診断に必須の検査であるが，本邦で受託している検査会社はない。Athena
（https://www.athenadiagnostics.com/）等の海外の検査会社では，DM2 診断を受託解析

している。 
3-5-3. その他の遺伝子解析 
3-5-3-1. ミオトニアがある場合 
 非ジストロフィー性ミオトニー症候群が鑑別となる。詳細は「筋チャネル病診療の手引

き」8)を参照されたい。 
3-5-3-2. ミオトニアがない場合 
 LGMD，ベッカー型筋ジストロフィー（Becker muscular dystrophy, BMD）や女性ジス

トロフィン症は，ミオトニアのない DM2 と鑑別が難しいことがある。網羅的遺伝子解析や，

ジストロフィン遺伝子解析（Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification，MLPA
法）が，鑑別に威力を発揮しうる。詳細は第 2 章（2-4-5，2-6）を参照されたい。 
 
3-6. おわりに 
 DM2 の多くは 中高年発症で，その遺伝形式は常染色体性顕性(優性)遺伝を示す。DM2 で
は DM1 のような先天型や若年発症を認めない。DM2 は近位筋優位の筋力低下を示し，

その分布は遠位筋優位の DM1 と異なることが示されている。筋症状の分布からは DM1 と
の類似性よりも LGMD との類似性が高いことに注意が必要である。筋痛を訴えることが多

いが，DM1 と異なり，ミオトニア現象は目立たず，重症の筋力低下，中枢神経症状を呈す

ることも少ない。DM2 が他の病気と誤診されることも多く，診断が遅れる問題点を指摘さ

れている 9)。26％の患者が慢性疲労症候群，肢帯型筋ジストロフィー等と誤診されており，

初発症状から正しい診断がつくまでの時間は，DM1 の 7.3 年に対して DM2 は 14.4 年と，

2 倍かかるとしている。DM2 の臨床症状は，DM1 に比べ軽症であるので，見落とされて

いる DM2 の数は無視できないものと思われ，本邦においても DM2 が存在することを念

頭に診療をおこなうことが重要である 10-12)。この手引きが，筋ジストロフィー医療の向上

に役立つことを祈念する。 
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図 3-1 筋強直性ジストロフィー2 型（DM2）を疑う患者の病型診断を進める際のフローチ

ャート．  
 DM1：筋強直性ジストロフィー1 型． 




