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序章 この手引きの使いかた 
 
0-1. 筋ジストロフィー病型診断の重要性 
 筋ジストロフィー（muscular dystrophy, MD）は Erb により 1891 年に提唱された疾患

概念で 1)，「筋線維の壊死・変性を主たる病変とし，臨床的には進行性の筋力低下が生じる，

遺伝性疾患」と定義される。 
 本邦の指定難病における「概要・診断基準等」2)や，米国における筋ジストロフィー対策

基 本 法 （ Muscular Dystrophy Community Assistance, Research and Education 
Amendments of 2001，MD-CARE Act）3)において，筋ジストロフィーは概ね表 0-1 の 8
病型に大別される。 
 これらの病型は，遺伝形式を含めた臨床像を基に確立されてきたが，1987 年にデュシェ

ンヌ型筋ジストロフィーの原因遺伝子としてジストロフィン遺伝子が同定されたことを皮

切りに，多数の筋ジストロフィー原因遺伝子が報告され，それを基に病型分類が細分化さ

れてきた。 
 臨床研究や患者登録事業（レジストリ）の発展に伴い，筋ジストロフィーの病型ごとの

臨床像の特徴が明らかにされている。また，原因となる遺伝子や蛋白に着目した新規治療

の開発が進展しつつある。このような背景から，筋ジストロフィーの診断においては，「筋

ジストロフィーである」という診断に留まらず，どの病型に該当するかを臨床的，病理学

的，遺伝学的に追求する「病型診断」が，患者の診療に直接有益であるとともに，治療開

発の進展等を通じ医療の向上に資するようになった。 
 このような精緻な知見が得られるまでは，類縁疾患である先天性ミオパチーや脊髄性筋

萎縮症等とともに「進行性筋萎縮症」に対する医療・福祉上の支援制度が，1964 年以来本

邦で整備されてきた。類似の用語が，異なる場面において異なった概念で用いられること

があるので，注意を要する。 
 
0-2. 先天性筋ジストロフィーと肢帯型筋ジストロフィー 
 先天性筋ジストロフィー（congenital muscular dystrophy, CMD）と肢帯型筋ジストロ

フィー（limb-girdle muscular dystrophy，LGMD）は，分子病態が未解明であった時代か

らその語が暫定診断のように用いられることがあり，また現在はそれぞれが多数の病型を

包含するようになった。そこで，CMD の病型診断手順は新生児～乳幼児期に発症する筋ジ

ストロフィーの診断に役立ち，また LGMD の病型診断手順は青年～成人期に発症する筋ジ

ストロフィーの診断に役立つと思われる。いずれの病型も，発症年齢や重症度に幅がある

ことから，幼小児期の患者では CMD と LGMD 双方を考慮することが望ましい。 
 
0-3. 筋強直症候群 
 筋強直（ミオトニー）は，成人筋ジストロフィーで患者が最も多い筋強直性ジストロフ

ィー（myotonic dystrophy, DM）に特徴的な臨床上および筋電図上の所見である。本邦の
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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 で

ある。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。この手引きは，その解決に役立つと思われる。 
 
0-4. この手引きのねらい 
 以上を背景として，指定難病 筋ジストロフィー研究班では，筋ジストロフィーの診療向

上を図るため，CMD，LGMD，DM の診断手順を提唱する手引きを作成することとした。 
 病型診断は診療のゴールではない。病態解明の進歩や遺伝子解析技術の発達，病型毎の

臨床的知見の蓄積により，的確な病型診断は患者の治療戦略策定の確固たる基盤となった

4)。逆に，的確な病型診断に基づく患者の治療を進めれば，臨床的知見や新たな治療の開発

に役立つ。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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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 

肢帯型筋ジストロフィー 

先天性筋ジストロフィー 

筋強直性ジストロフィー 

顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー 

エメリー・ドレイフス型筋ジストロフィー 

眼咽頭型筋ジストロフィー 

 
表 0-1 筋ジストロフィーのおもな病型 2,3)．デュシェンヌ型とベッカー型をあわせて，ジストロ

フィン症と呼ばれる．MD-CARE Act3)では筋ジストロフィーの病型の 1 つとして遠位型

を挙げているが，その一部は本邦の指定難病において遠位型ミオパチーに含まれること

がある． 

 

  




