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～最新治療薬の動向～
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今回のスライドに、
様々な写真等を提示いたします。

同意を頂いておりますが、
撮影、録画等はご遠慮ください。



筋ジストロフィー患者さんの治療について

• 現在の薬物による治療について
• 現在の遺伝子治療について

• 今後の治療について
• 現在、進行している治験
• 今後、提案される治験について
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現在の薬物による治療について

一番 は、
心臓障害対策や呼吸障害対策。

体が急に変化し、
生命に直接関係するため、

重要な位置を占めてきました。



心不全薬物治療



DUCHENNE/BECKER型筋ジストロフィー

Circulation. 2005;112:2799-2804
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それ以外にも

専門家が協力して治療することは

多くあります。



食事と医療の関与

1、栄養管理（医師、栄養士）

A)食事量、内容、調理方法

B)補助食品

２、食事を摂る（医師、リハビリテーション他）

A）飲み込む動作（摂食・嚥下）

B) 手の運動

３、口から 以外の栄養を摂る方法について



移動と医療の関与

1、杖の取得（医師、リハビリテーション）

A)移動量、内容、生活方法

B)杖の長さの調整、種類の選択

２、車椅子（医師、リハビリテーション、車椅子業者他）

A)移動量、内容、生活方法

B)家具の間隔の調整、床の種類の選択

３、これらの購入方法について （ＭＳＷ他）

Ｃ）各種手帳取得
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家族の
協力



ポート（港）

病院
＝

筋ジスポートサービス



一人一人 患者さんの話



患者さんの希望

買い物などの為、30分は歩けるようになりたい

一般的には、無理

人工呼吸器を
かついで生活することは無理





患者さんの希望

気管切開をしているがお話できるようになりた
い

一般的には、無理

人工呼吸器で、空気の通り道が
変わっているため無理



人工喉頭の使用



アンビューによる送気での発声





患者さんの希望
粒のお薬が飲みこみにくい

が

苦い粉薬は、いや

一般的には、無理

スライスしたゼリーであれば、安全だが、
市販のゼリーは、埋め込んだり、まぶしたりして飲む。



のみこみにくい食物
•口腔内でバラバラになりまとまりにくい物
•水分が少なく，パサパサした物
•口腔内や咽頭に貼り付きやすい物
•粘りの強い物
•硬い物

粉の薬を、ゼリーにまぶして・混ぜただけで
飲むことは、危険性が高い







できたもの

患者の感想
「とろみつけて内服よりゼリーにしたほうが苦味が少なくなった」
「とろみをつけての時より、飲み込みやすくなった」





結果

「ゼリーにしたほうが苦味が少なくなった」

「とろみをつけての時より、

飲み込みやすくなった」



スイッチによる意思伝達







＜スイッチフローチャート＞

　マイクロスイッチ
   ノーマルⅠ（ケアコム製）

作動圧：8ｇ
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　作動圧：200ｇ 価格：￥2,000
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　販売元：ケアコム
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　（病院備品）

　

　　　　　　　　　　　　　　ノーマルⅠの形状では押せないときがある 　　スペックスイッチ
　　　　　　　　　　　　　　滑り止め効果なし

作動圧：50ｇ
販売元：パシフィックサプライ

ノーマルⅡ（アイホン製） 作動圧：0ｇ～ 価格：￥7,980（バンド込み）
販売元：パシフィックサプライ

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　作動圧：200ｇ 価格：￥48,900（アンプ込み）
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　販売元：アイホン （先端部のみは￥6,300）

　タクトスイッチ

作動圧：10ｇ
価格：￥2,000

　　　　　　ピンチ力２００ｇ以上 ピンチ力２００ｇ以下

　　ピンタッチスイッチ



閑話休題



筋疾患の学会について
• 基礎研究の会

第6回日本筋学会 来週12月18 日（金）～20日（日）Web形式

• 臨床研究の会
第8回筋ジストロフィー医療研究会

2021年11月05日（金）～06日（土）

九大医学部百年講堂

様々な筋疾患全体の臨床に関わる問題を取り扱う会。
医療関係職種だけでなく、患者さんや家族も参加できるような場として活動中。



話をもとに戻して
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全てのＤＭＤ患者さんが
治療できるわけではありません。



そもそも、このお薬は







１，遺伝子治療 II,エクソンスキッピング
染色体上の変異
を持つ遺伝子

短くなったため、不十
分ではあるが、働くこ
とができる遺伝子

遺伝子の一部に変
異があり、タンパク
質が作れない

なくても影響の少ない部分







以前のＨＰ



以前のＨＰ

今のＨＰ



以前のＨＰ



同じ成分で2017/8/30から



2017/8/30発売



中央社会保険医療協議会（中医協）は2017年8月23日、
国内初のアンチセンス核酸医薬となるバイオジェン・ジャ

パンの脊髄性筋萎縮症治療薬「スピンラザ」（一般名・ヌシネ
ルセンナトリウム）、12mg5mL1瓶932万424円の承認を
行った。
最初の1年は5592万円、それ以降は年間2796万円の

費用がかかる計算になる。収載は2017年8月30日の予定。

スピンラザの薬価は米国（1瓶1620万円）やドイツ（同
1297万円）の価格は下回った。



翌月には、





指定難病の医療費助成を受ければ、
患者の自己負担は最大で月３万円

大人では普通の話。
今後、小児科で治療を受けてきた患者さんたちは、
大人になる際に、この手続きをしないと 大変。



効果は？



投与後１年２ヶ月 ５回目の前 腕上げ投与前 腕上げ

写真及び動画は患者さんの許可を得て掲載しています。



値段はたかい？



80mg/kgを週1回、1時間で点滴

1本、91,136円
体重30㎏で、年間 47,390,720円



さて、
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筋ジストロフィーにおける
最近の治療について

①遺伝子治療
i. 遺伝子導入

ii. エクソンスキッピング
①

②幹細胞移植治療

③マイオスタチン治療

④リードスルー治療

⑤その他





筋衛星細胞

筋原線維

筋線維

核

細胞膜

基底膜

ジストロフィン

ジストロフィン結合蛋白

ジストロフィン

収縮蛋白

筋肉（骨格筋）の構造



肢帯型筋ジストロフィー(LGMD)



筋肉（骨格筋）の構造



男の人の病気

両親のいずれかが病
気で、遺伝確率は1/2。

男女は問わない

両親から半分ずつ、
遺伝子をもらうことで

発症。
男女は問わない。



1A: Myotilin; 5q31; Dysarthria
1B: Lamin A/C; 1q21; + Cardiac
1C: Caveolin-3; 3p25; Child onset
1D: DNAJB6; 7q36
1E: Desmin; 2q35
1F: TNPO3; 7q32
1G: HNRPDL; 4q21
1H: 3p23

2A: Calpain-3 ;15q15
2B: Dysferlin; 2p13
2C: γ-Sarcoglycan; 13q12
2D: α-Sarcoglycan; 17q21
2E: β-Sarcoglycan; 4q12
2F: δ-Sarcoglycan; 5q33
2G: Telethonin; 17q12
2H: TRIM32; 9q33

2I (MDDGC5): FKRP; 19q13
2J: Titin; 2q24
2K (MDDGC1): POMT1; 9q34
2L: ANO5; 11p14
2M (MDDGC4): Fukutin; 9q31
2N (MDDGC2): POMT2; 14q24
2O (MDDGC3): POMGnT1; 1p32
2P (MDDGC9): DAG1; 3p21
2Q: Plectin 1f; 8q24
2R: Desmin; 2q35
2S: TRAPPC11; 4q35
2T: GMPPB; 3p21
2U (Cerebellum small): ISPD; 7p21
2V: GAA; 17q25
2W: LIMS2; 2q14
2X: POPDC1; 6q21
2Y: TOR1AIP1; 1q25
2Z: POGLUT1; 3q13

今は、1型はHまで。2型はZまであります。



DM1 AD 19q13.32 DMPK CTG 反復
DM2 AD 3q21.3 ZNF9 CCTG 反復

LGMD1A (myotilin mutation)
LGMD1B (lamin A/C mutation)
LGMD1C (caveolin 3 mutation)
LGMD1D (DNAJB6 mutation)
LGMD1E, also called desmin myopathy, a type of myofibrillar myopathy (desmin mutation)
LGMD1F (chromosome 7 mutation)
LGMD1G (chromosome 4 mutation)
LGMD1H (chromosome 3 mutation)

LGMD2A (calpain mutations)
LGMD2B (dysferlin mutations)
LGMD2C, also called SCARMD1 (gamma sarcoglycan mutations)
LGMD2D, also called SCARMD2 (alpha sarcoglycan mutations)
LGMD2E (beta sarcoglycan mutations)
LGMD2F (delta sarcoglycan mutations)
LGMD2G (telethonin mutations)
LGMD2H (TRIM32 mutations)

LGMD2I (FKRP mutations)
LGMD2J (titin mutations)
LGMD2K (POMT1 mutations)
LGMD2L (ANO5 mutations)
LGMD2M (fukutin mutations)
LGMD2N (POMT2 mutations)
LGMD2O (POMGnT1 mutations)
LGMD2Q (plectin mutations)





１，遺伝子治療 I,遺伝子導入

染色体上の変異
を持つ遺伝子

新しい遺伝子

ジストロフィンを発現
する筋細胞







2015年4月に中国の研究チームが
人間の受精卵を使ってゲノム編集を

行ったとする論文を発表















既に、商品化している
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治験について

詳しく言えない

• 知っている際には、守秘義務があり。細かく言えないことがある。

• 知らない治験のことは、上手にお話ができない。



治験について

• https://clinicaltrials.gov/ct2/home
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では、患者さん側からできることは？

たとえば



以前のＨＰ













自分は登録できる？

• まずは、主治医にお問い合わせを！

• 多くの患者さんでは、まだすぐにできないです。

• 具体的には、

遺伝子検査を2018年以前に行った人は、追加検査が必要。



結果の部分





https://www.ncnp.go.jp/nin/guide/r1/FSHD.html
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自分は登録できる？
• まずは、主治医にお問い合わせを！

• 多くの患者さんでは、まだすぐにできないです。

• 具体的には、
遺伝子検査を2018年以前に行った人は、追加検査が必要。

• もう一つ、準備が必要。

✓ 外来で個人個人の説明を聞いてから、



大牟田病院

脳神経内科医長

荒畑 創先生

平素より大変お世話になっております。

検体をお送りいただく際、基本的にはお送りいただく前に、

メールにても国立精神・神経医療研究センターMGC検体受付窓口「FSHD係」へ

ご一報入れていただきますよう、お願い申し上げます。

下記ページをご参照ください。

https://www.ncnp.go.jp/nin/guide/r1/FSHD.html

今後ともどうぞよろしくお願いいたします。時節柄、くれぐれもご自愛ください。

Remudy事務局



めんどくさい、

でも



めんどくさい、

でも

大切



めんどくさい、

でも

大切

何のため？









筋ジストロフィー患者さんの遺伝子治療

• 遺伝子治療ゆえに、個別の対応となる場面が多い。

その他にも、たとえば



38歳

38歳 40歳の4月 7月 8月 12月

床から立ち上がり困難 歩行時杖使用

頭部挙上困難寝返り困難、顔面筋筋力低下

嚥下機能低下、鼻声出現

つま先立ち、踵立ちは可能。

受診時 40代、女性 当科受診 近医紹介受診

咽頭喉頭機能

上肢近位筋機能

下肢近位筋、体幹機能



女性ジストロフィノパチーの方でしたが、経過が非典型的であり、

ＤＭＤ遺伝子診断後であったが、

筋生検を含めた検査を再度実施。

2つめの病気の判明により

非常に効果のある治療の機会を得た。



【治療の経過】

8月 12月 5月 8月 12月 4月

IVIG、0.4g/kg/day, 5 consecutive days

ステロイドパルス

各IVIGは翌日より効果が出現、
翌週に効果が最大に認めた



ご静聴ありがとうございました。





少し時間が余りました

皆で考えないといけないことを

少し。



移行支援について



移行支援

•就業移行支援について
（就学⇒就業、 療養⇒就業）

•受診科移行支援について
（小児科⇒内科）

•生活移行支援
（両親⇒独立）

疾患に対する治療等に、
社会制度は未だ追いついていない



NHO仙台西多賀病院では
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NHO仙台西多賀病院では



高齢者の介護をしている高齢者（平均63歳）
について

• ADLの低下
• 認知機能低下
• 身体症状
• 抑うつ症状



高齢者の介護をしている高齢者（平均63歳）
について

• ADLの低下
• 認知機能低下
• 身体症状
• 抑うつ症状

↓

介護の質の低下
を導いていた。



ジストロフィー患者の介護者の問題

J Neurol. 2016 May;263(5):906-915

不安やうつが、対照者と比べて問題が多い。

患者の健康状態、精神状態、費用、介護時間と関連



これらによる問題

ノーマライゼーション
思想の普及

地域医療連携、
在宅医療の推進

自立支援法携帯型医療機器

介護負担の増加、長期化 介護者の高齢化

核家族



ご静聴ありがとうございました。


