
筋強直(緊張)性ジストロフィー 

 

１． 概要 

成人で最も頻度の高い筋ジストロフィー症であり、病名のごとく筋強直および筋萎縮を特徴とする。し

かしながら症状は骨格筋だけではなく、多臓器を侵す全身疾患である。常染色体優性遺伝である

が、子の世代のほうが症状が重くなるという表現促進現象を認める。軽症例では本症と気づかれて

いないことも多い。また、出生時より著明な筋力低下を示す先天型筋強直性ジストロフィーというや

や特殊な病態もある。平均寿命は 55 歳程度とここ 20 年間改善がみられていない。 

 

２． 疫学 

5000-7000 人 

 

３． 原因 

    DM1 と DM2 の二つのタイプが存在する。本邦においてはほとんどが DM1 であり、19 番染色体に存

在するミオトニンプロテインキナーゼ(DMPK)遺伝子の3’非翻訳領域に存在するCTG反復配列の異

常な伸長が原因である。反復が35回以下が正常、50回以上が異常とされ、先天型では数千以上と

非常に増加している。反復配列が異常に伸長したmRNAが、他のmRNAのスプライシングなどに影

響をおよぼし多彩な症状を呈することが近年明らかとなってきている。 

 

４． 症状 

側頭筋・胸鎖乳突筋や四肢遠位優位の筋力低下や萎縮を示す。手を強く握ったり、診察用ハンマー

で母指球を叩打した時の筋強直現象などがある。また、心病変（心伝導障害、心筋障害）、中枢神経

症状（認知症状、性格変化、傾眠）、眼症状（白内障、網膜変性症）、内分泌異常（耐糖能障害、高脂

血症）などを示す。軽症例では、筋症状が目立たず、白内障・耐糖能異常などのみを呈することがあ

る。西洋斧様の顔貌、前頭部脱毛などは診断に役立つ特徴である。 

 

５． 合併症 

呼吸筋筋力低下に加え、呼吸中枢の障害も加わり、呼吸不全をきたしやすい。誤嚥をおこしやすく肺

炎を合併しやすい。呼吸・嚥下障害による呼吸不全や肺炎と心伝導障害による致死性不整脈が生

命予後に最も関与する。また、突然死による死亡も多い。 

また、種々の良性・悪性腫瘍を合併しやすい。不妊症や早産・死産などの周産期異常もしばしば認

める。さらに、本症であると認識されないまま麻酔・手術を受けることもあり、抜管困難など術後合併

症を起こしてから本症と判明することもある。 

 

６． 治療法 

現時点では根治的な治療は存在せず、対症療法にとどまる。筋力低下については装具や車いすの

使用、拘縮予防のためのリハビリテーションを行う。筋強直が非常に強い時には抗不整脈薬・抗て

んかん薬などによる薬物投与を行うこともある。不整脈についてはペースメーカーや植え込型除細

動器(ICD)の適応となることもある。呼吸障害に対しては非侵襲的人工呼吸法が用いられる。 

 

７． 研究班  

    本邦における筋チャネル病の実態に関する研究 


