
ジストロフィノパチー患者登録

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー患者

筋強直性ジストロフィー患者登録

ジストロフィノパチー患者さま登録サイトとは、ジストロフィン遺伝子の
遺伝子変異が確定した、ジストロフィノパチー（ジストロフィン異常に
よる筋ジストロフィー）の方々のための登録システムです。

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー（ＧＮＥミオパチー）患者さま
登録サイトとは、GNE遺伝子の遺伝子変異が確定した縁取り空胞
を伴う遠位型ミオパチーの方々のための登録システムです。

筋強直性(きんきょうちょくせい)ジストロフィー患者さま登録サイトとは、
筋肉以外の様々な臓器にも症状が現れる多臓器疾患である
筋強直性ジストロフィーの方々のための登録システムです

http:// www.remudy.jp/

患者登録システムにご協力を！！
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縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー（ＧＮＥミオパチー）患者さま
登録サイトとは、GNE遺伝子の遺伝子変異が確定した縁取り空胞
を伴う遠位型ミオパチーの方々のための登録システムです。

先天性筋疾患 患者登録

先天性筋疾患(せんてんせいきんしっかん)の患者登録は、
「先天性筋ジストロフィー」「先天性ミオパチー」「筋原線維ミオパチー」
「先天性筋無力症」「その他の先天性筋疾患」と診断されている患者さんの
ための登録システムです。



縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー(DMRV,GNEﾐｵﾊﾟﾁｰ）

ジストロフィン症(デュシェンヌ型･ベッカー型筋ジストロフィー)

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー（DMRV ）の患者さ

まにあたらしい治療法を「一日も早く」届けるため、神経・

筋疾患患者登録センター（国立精神・神経医療研究セ

ンター・TMC ）を置いて、患者さまの連絡先、病状、遺

伝情報などの登録がはじまっています。短期間で臨床試

験・治験の対象となる患者さまを集めることができ、新たな

治療法の早期確立につながります。また患者さまが、臨床

試験・治療の情報をいち早く、公平に知ることができます。

ジストロフィン異常症の患者さまにあたらしい治療法を

「一日も早く」届けるため、神経・筋疾患患者登録セン

ター（国立精神・神経医療研究センター・TMC 内）を

置いて、患者さまの連絡先、病状、遺伝情報などの登録

がはじまっています。短期間で臨床試験・治験の対象とな

る患者さまを集めることができ、新たな治療法の早期確立

につながります。また患者さまが、臨床試験・治療の情報

をいち早く、公平に知ることができます。

ジストロフィン症（デュシェンヌ型・ベッカー型筋ジストロ

フィー）の男性で遺伝子変異が分かっている方。MLPA

法（保険診療）で遺伝子変異がはっきりしない場合(約

30％)は、筋生検でジストロフィン異常が確認されている

方を対象に、Remudy遺伝子解析部門でシークエンス解

析サービスを提供しています。

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチーで、遺伝子変異の

情報がわかっている方です。

GNE 遺伝子の変異がわかっていない患者さまは､遺伝子

診断が確定してから登録をお願いします。

GNE 遺伝子診断は 国立精神・神経医療研究センター

でもおこなっています。
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先天性筋疾患

筋強直性（緊張性）ジストロフィー

これまで一部の疾患のみで行われてきました患者登録を

さらに広げて、先天性筋疾患の方を対象とした登録を開

始することとなりました。患者さんにあたらしい治療法を「一

日も早く」届けるため、全国の先生方と協力して、患者さ

んの連絡先、病状、検査情報、遺伝情報の登録を行い

ます。短期間で臨床試験や治験の対象となる患者さまを

集めることができるようになることは、あらたな治療法の早期

確立につながります。また患者さんが、臨床試験・治療の

情報をいち早く、公平に知ることにもつながります。

筋強直性（緊張性）ジストロフィー（DM ）の患者さん

にあたらしい治療法を「一日も早く」届けるため、大阪大学

と国立精神・神経医療研究センターが中心となり、全国の

先生方と協力して、患者さまの連絡先、病状、遺伝情報

などの登録をはじめることになりました。短期間で臨床試

験・治験の対象となる患者さまを集めることができ、新たな

治療法の早期確立につながります。また患者さまが、臨床

試験・治療の情報をいち早く、公平に知ることができます。

筋強直性（緊張性）ジストロフィー（DM）の患者さ

んで、遺伝子検査で診断が確定している方です。

遺伝子検査をしていない患者さまは､遺伝子診断が確定

してから登録をお願いします。

現在遺伝子検査は保険診療でできるようになっています。

「先天性筋ジストロフィー」「先天性ミオパチー」「筋原線維

ミオパチー」「先天性筋無力症」「その他の先天性筋疾

患」と診断されている患者さんです。

筋病理や遺伝子による診断が行われていることが好ましい

と考えていますが、それらの検査で診断が得られていない

方や未実施の方でも、採血や筋電図、骨格筋 MRI など

の検査で診断に矛盾しないと主治医の先生から言われて

いる方も、登録の対象となります。

せ んて ん せい き ん し っ か ん

目的

登録対象になる患者さま

目的

登録対象になる患者さま

きんきょうちょくせいきんちょうせい

大阪大学事務局

対象疾患

・先天性筋ジストロフィー

・先天性ミオパチー

・筋原線維ミオパチー

・先天性筋無力症

・その他の先天性筋疾患

新しくなった疾患別のホームページ



日立製作所と共同開発を

行い暗号匿名化システムを

運用しております。

患者登録依頼数 協力施設数 協力医師数

ジストロフィン症
（ﾃﾞｭｼｪﾝﾇ型・ﾍﾞｯｶｰ型）

1,628 (人) 272 (施設) 528 (人)

縁取り空胞を伴う
遠位型ミオパチー

187 (人) 121 (施設) 150 (人)

筋強直性ジストロフィー 614 (人) 168 (施設) 251 (人)

先天性筋疾患 15 (人) 12 (施設) 13 (人)

2017 年 04月末現在

筋ジストロフィーを含む、神経筋疾患は長年の基礎的治療研究が大きく進捗し、病気の原因を標

的とする治療法を含めた新たな治療法が臨床応用目前にせまっています。これが標準的な治療とな

るためには、研究の最終段階として患者さまに対して「臨床試験／治験」を行い有効性と安全性を

確かめることが必要です。「臨床試験／治験」を円滑に進めるためには、あらかじめ対象となる患者さ

まを登録することがとても重要です。Remudy （Registryof MuscularDystrophy）は、臨床試験

／治験を目的として、患者さまと製薬関連企業・研究者との橋渡しをする登録システムです。
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ジストロフィン症・先天性筋疾患
筋強直性ジストロフィー

お問い合わせはできる限りメールかファックスでお願いします

Web登録システム

縁取り空胞を伴う遠位型ミオパチー


