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筋ジストロフィーと 
セーフティネット医療

　1964年（昭和39年），会員わずか43名から発足し
た「全国進行性筋萎縮症児親の会」（現日本筋ジス
トロフィー協会）の尽力に対し，厚生省（現厚生労
働省）が「進行性筋萎縮症対策要綱」を発表した．
基本方針の中には「積極的なリハビリテーション
サービスの推進」が含まれている．その結果，筋ジ
ストロフィー患者のための専門病床が同年 5 月に国
立療養所西多賀病院と下志津病院にそれぞれ20床設
置された．また10月には国立療養所八雲病院（2020
年 8 月に北海道医療センターへ機能移転），鈴鹿病
院，兵庫病院，原病院，徳島病院，石垣原病院にそ
れぞれ10床で合計100床設置．その後1979年（昭和
54年）までに全国27施設，2500床が設置された．「治
療法のない病気の子を入院させるのは，医療の面だ
けを考えるなら無意味である．しかし，国立の病院
は国民の幸せを守る仕事の一翼を担っているのであ
る．治療はできなくても入院させるだけで，大きな
光明が与えられるのだ」とは，専門病棟の設置に先
駆けて筋ジストロフィー患者を受け入れていた国立
療養所西多賀病院の近藤文雄医師の言葉である 1 ）．

　「政策医療」とは国立病院機構等が担う医療として
「歴史的・社会的な経緯等により民間等での対応が
困難な医療や高度先駆的な医療」とされている 2 ）．具
体的にはハンセン病（国立病院機構がほぼすべてに
対応），筋ジストロフィー（約 8 割に対応），重症心身
障害（約 5 割に対応）がある．現在，国立病院機構で
は「セーフティネット医療」として，重症心身障害，
筋ジストロフィーを含む神経・筋難病，結核などの
他の医療機関ではアプローチ困難な分野の医療を推
進している．民間の医療機関などの整備が進む中で，
国立病院機構としては，国の政策として担うべき医
療への対応に特化していく役割と使命がある．

筋ジストロフィー医療の変遷
　小児期に発症する神経筋疾患の代表疾患である
Duchenne型 筋 ジ ス ト ロ フ ィ ー（Duchenne 
muscular dystrophy : DMD）は，筋ジストロフィー
の中で最も発生頻度が高く重症である．近年は非
侵 襲 的 換 気 療 法（noninvasive positive pressure 
ventilation : NPPV），徒手や機械による咳介助の呼
吸ケア，心不全に対する心保護戦略などの治療介入
により，DMDの平均寿命は大幅に延長されてい
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る 3 ）．ステロイド治療は本邦でも1990年代から行わ
れるようになり，2013年 2 月に保険適応となった．
2020年には国内初のエクソンスキップ作用を有する
核酸医薬品が薬事承認された．6分間歩行試験や
Time up and Goテストなどのタイムドテスト（特
定の運動に要する時間，または特定の時間内にどれ
だけの運動が可能かを評価する）における運動機能
や筋力テストにおいて運動機能の維持など一定の効
果が確認されているものの，歩行期間延長や心肺機
能における長期の有効性に関しては十分なエビデン
スは確立されていない 4 ）．DMDの平均寿命は延長
したが，入院や在宅療養に限らず，呼吸管理や心不
全治療などの医療環境，電動車いすや環境制御装置
などの支援技術の活用（図 1 ）や生活環境により，
DMD患者の活動や参加，障害像は大きく影響を受
けることになる 5 ）．

生命予後やQOLに大きく 
影響する呼吸と嚥下の問題

　DMDでは呼吸筋力の低下により換気障害が引き
起こされ，さらに二次的に肺・胸郭のコンプライア
ンスが低下する．さらに咽頭と喉頭の機能が低下す
ると咳嗽機能が低下する．気道異物や分泌物の喀出
困難をきたし，誤嚥性肺炎などの呼吸不全急性増悪
や窒息，気管切開移行の原因となる 6 ）．咀嚼と嚥下
の機能低下は他疾患においても問題となり，頬，口
唇，舌，咽頭の筋力低下を反映し，高い頻度で栄養

不良の原因となる．DMDでも摂食嚥下障害は呼吸
不全が顕在化した以降の10代後半以降におこり，生
活の質に大きく影響を及ぼす．
　国内の筋ジストロフィー専門病棟を有する27施設
におけるデータベース研究では，1999年から2012年
にかけて，DMD患者の入院総数は873名から733名，
平均年齢は23.6歳から30.1歳，人工呼吸器使用患者

（NPPVおよび気管切開人工呼吸を含む）は58.6％か
ら86.1％に変化していたが，経口摂取率は95.1％か
ら66.8％に大幅に減少していた 7 ）．また，2007年か
ら2009年 の 間 に，77名 のDMD患 者 が， 平 均26歳

（13–47歳）で胃瘻を必要としたとの報告もある 8 ）．
ドイツ（ウルム）の神経筋疾患センターでは，終日
NPPV使用のDMD患者21名中，18名（85.7％）が
NPPVを使用しながら経口摂取を行っており，胃瘻
は 3 例（14.3％）のみであった．NHO北海道医療セ
ンター　神経筋／成育センターの前身であるNHO
八雲病院では，2011年までの調査において呼吸機能
検査が可能だった終日NPPV使用のDMD患者45名

（平均31.2±7.0歳，咳のピークフロー（cough peak 
flow : CPF）は平均54.1±62.6l/min）中，43名（95.6％）
は経口摂取が可能になっていた 9 ）．また，調査期間
において著明な誤嚥性肺炎や窒息による呼吸不全急
性増悪や緊急の気管挿管，気管切開に移行した患者
はいなかった．NPPVが24時間使用となった以降の
平均経口摂取継続期間は7.2±4.7年で，最も長い患
者では16.4年であった 9 ）．このように，NPPVの継
続率や経口摂取率は，国や施設における差異が大き

図 1 　終日NPPV使用のDMD患者の活動
　人工呼吸器を電動車いすに搭載．シーティング車いすと
モニター位置などで姿勢管理し，呼吸や嚥下を考慮した活
動姿勢とマイクロスイッチや視線入力などの支援技術によ
り，eスポーツや3Dプリンターによる創作活動，テレワー
ク就労を行う長期療養患者など．
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い結果となっている．

NPPVと気道クリアランスの活用
　神経筋疾患における気道クリアランスの国際会議
が2017年 3 月にオランダで，ヨーロッパ神経筋疾患
センターの国際ワークショップとして開催された．
この会議では，中枢気道のクリアランスには咳を強
化することが重要で，徒手や機械による咳介助

（Mechanical insufflation-exsufflation : MIE）が推奨
されている10）11）．DMDなど進行した神経筋疾患で
は麻酔や鎮静によるリスクが高く，緊急挿管が困難
なことも多いため，外科的な処置が必要となる場合
に気管切開になる可能性が高い．海外では，終日
NPPV使用のDMD患者やその他の神経筋疾患患者
において，NPPVとMIEによる非侵襲的呼吸管理下
での胃瘻増設についての報告もある12）13）．

筋ジストロフィーの 
呼吸リハビリテーションの普及

　 米 国 疾 病 予 防 セ ン タ ー（Centers for Disease 
Control and Prevention : CDC）が作成を推進した
DMD診療ガイドライン14）が公表され，予後を改善

することが示された．しかし，筋ジストロフィーの
統計，追跡，研究を行うネットワーク（Muscular 
Dystrophy Surveillance, Tracking, and Research 
Network : MD STARnet）における，呼吸評価に
関するガイドラインの実施調査では，呼吸機能評価
の実施が50％以下など，米国各地でのDMD呼吸ケ
アの改善はわずかだったと報告している15）．このた
め．米国におけるDNDのケアには地域差などの格
差が生じていると考えられ，標準治療に差がある
ために，特定の新規医薬品などの臨床試験結果の
解釈が混乱し，開発が遅れる要因であると考え
た．これを解決するため，2012年にDMDケア変換

（Transforming Duchenne care : TDC）会議が開催
され，標準化した高水準のDMDケアが一貫して提
供されることを目的として，公認のDMDケアセ
ンターが米国各地に設置された（現在米国各地の
38箇所に設置．「PPMD＝parent project muscular 
Dystrophy」のホームページで閲覧可能）16）．

最後に
　DMDを対象としたエクソンスキップ治療（遺伝
子内の特定のコード領域をスキップして変異の影響
を軽減したタンパク質を生成する）や，リードスルー

図 2 　DMDマネジメントにおいて多科・多職種や他施設

（学校や職場やコミュニティ）と共有すべき特徴　文献17より引用

中枢神経
・知的障害，発達障害，心理的問題の頻度が高い

咽頭・喉頭
・咳がうまくできない
（窒息や誤嚥，上気道炎の悪化の原因）
・嚥下機能低下，喉頭周囲に食物残渣がみられる

呼吸器
・吸気と呼気と咳の機能が低下
・睡眠時から覚醒時に徐々に進行
（高炭酸ガス血症が先行）
・上気道炎や誤嚥により急性呼吸不全増悪もある

胸郭
・変形拘縮しやすい，心エコー困難なことがある

肝臓
・筋原性にもALT ,ASTが上昇（CKが高値の場合）

腎臓
・筋肉が少ないとクレアチニンクリアランスが腎機能
の指標にならず，シスタチンCを活用する

・薬剤性腎障害がおきやすい（とくに心不全，ACE阻害
剤やARBを内服している場合）

筋肉
・近位に比べて末梢や顔面は保たれやすい
・筋量が減ると貯蔵されるカリウムや鉄が不足する

骨
・骨粗鬆症になりやすく骨折しやすい

血管平滑筋
・平均出血時間延長の頻度が高い

家族背景
・母が女性DMDである割合が60％：症状が進行する可能性がある（認知面でも）
・兄弟姉妹，家系に同疾患がいる可能性がある：ケアの負担大，年齢により介護保険の利用困難

口腔
・咀嚼が弱く，摂食嚥下時でとくに口腔相が遅い

頸部
・筋力低下により保持困難（疲労，不良姿勢により悪化）
・伸展拘縮に注意（気道狭窄，喉頭挙上制限による嚥下障害）

循環器
・心筋症，不整脈合併しやすいが，運動機能低下により早期症状
みつけにくい

・血圧が低い傾向（心機能にかかわらず）

脊柱
・側弯，後弯，前弯変形しやすい

消化器
・便秘が高率であるが治療不十分（小児期から積極的治療必要）
・胃食道逆流の頻度が高い
・急性胃拡張，機能性イレウスになりやすい

栄養
・筋肉が少ないと炭水化物が利用されにくく糖尿病になりやすい
・蛋白が低下しやすい

尿路
・尿路結石を合併しやすい
・膀胱平滑筋の異常（尿流量のフローカーブ異常）の頻度が高い

痔
・座位が多く除圧困難なことがあり，排便困難による悪化も

関節
・変形拘縮
・ポジショニング，体位交換困難
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治療（タンパク質を生成するコードの早期終止シグ
ナル（stop coden）を無効にする）などの遺伝子治
療や再生医療などの研究も進められている．一方で，
地域・在宅医療の推進により生活と活動の場の広が
りとともに，筋ジストロフィーの専門病棟を有して
いた旧国立療養所（現国立病院機構）における入院
療養のみならず，各地域の基幹病院や在宅において
ケアされることも多くなってきた．日本においても
在宅医療や移行期医療が推進される中で，筋ジスト
ロフィーに対するリハビリテーションの専門性やノ
ウハウの蓄積，専門医療の情報を患者家族に届ける
ための新たな体制構築も必要となっている．筋ジス
トロフィーは医療・教育・福祉の専門職種が，高い
技術と知識と経験を有し，専門性を持って協働し，
あらゆる資源を活用した包括的リハビリテーション
を生涯にわたって提供できるようにする必要がある

（図217））．これまで筋ジストロフィー医療を担って
きた国立病院機構におけるセーフティネット医療に
期待される役割はきわめて大きい．
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