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研究成果の概要（和文）：筋疾患には、さまざまな病気の形態が含まれるが、進行性に症状が悪化していき、病
状の変化によって、その個人の生活、生活の満足度や生活の質（QoL）も大きく左右されてしまうことになる。
研究の成果として、筋疾患のひとつである筋強直性ジストロフィーの患者では、QoLが病気の重症度や病気に罹
っている期間だけでなく、認知機能や心理的要因と関連することを見出した。患者支援のためには、これらの観
点からのアプローチが必要と考えられる。
本研究においては、そのような筋疾患を抱えながら生活する個人のQoLを規定している要因を明らかにし、その
支援につながる方策を見出すことを目的として行った。

研究成果の概要（英文）：Muscle diseases include various forms of the disorders. Muscular dystrophy 
is a disease characterized by progressive muscular weakness and degeneration of the muscles. 
Patients’ lives, satisfaction in life, and quality of life is strongly affected by the disorder. In
 this study, we aimed to investigate the factors related with the quality of life in patients with 
muscular disorders. We showed that quality of life in patients is associated with cognitive function
 and psychological factors, as well as severity and duration of the disease. To support quality of 
life in patients with muscular dystrophy, we need to develop interventions based on these findings.
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研究成果の学術的意義や社会的意義
本研究の学術的な意義としては、筋強直性ジストロフィー患者において、認知機能や抑うつ、アパシーなどと
QoLが関連することを示したことにある。社会的な意義としては、筋強直性ジストロフィーにおける疾患特異的
QoL評価方法、患者報告式アウトカム指標を日本人患者において利用可能としたことがある。個々人のQoLは、一
般的な評価方法で評価できる場合もあるが、神経筋疾患など症状が重篤な場合には、疾患に対応した評価が必要
になるため、今後の治療開発においても重要な知見となる。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属されます。
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１．研究開始当初の背景 
 
難病とは、症例数が少なく、原因不明で、治療方法が確立しておらず、生活面への長期にわた
る支障がある疾患で、介護等に等しく人手を要するために家族の負担が重く、精神的にも負担の
大きい疾病とされる。筋ジストロフィーは、進行性の筋萎縮を主症状とする希少疾患で、その原
因は病型により異なるが、いずれも遺伝子の欠失や機能異常によって生じる難病である。筋力の
低下による歩行困難や書字動作の困難が学齢期に入るころから生じ、さらには呼吸不全、心不全
が 10 代半ばから顕在化し、筋だけではなく脳を含む中枢神経系も影響を受ける。現在、遺伝子
治療の実用化に向けた基礎研究が進められているが、現段階では根治療法が存在していない。そ
のために、患者はあきらめや無力感、抑うつ感が強く、セルフケア行動の阻害要因となっている。 
筋ジストロフィーは生命予後不良の疾患であったため、呼吸器の導入や心不全治療など生命
維持を中心とした研究が行われてきた。生命予後が徐々に改善し、日常生活を送っていく期間が
伸長している。その結果として、在宅生活が長くなり、セルフケアやセルフマネジメントを行っ
て、自身の病気のケアを行っていく必要性が高まってきた経緯がある（Bushby et al. 2011 Lancet 
Neurology）。2000 年代以降、筋ジストロフィー児では流動性知能が低いといった認知機能の特
徴が明らかになり、知的機能は正常範囲であっても、学習困難を示す筋ジストロフィー児がいる
ことなどが報告されるようになってきた（Wicksell et al. 2004 Developmental Medicine & Child 
Neurology）。しかし、筋ジストロフィー患者のQoL の規定要因や、彼らに対する支援の具体策
は、この数年、ようやく海外で研究が行われ始めたところである。いくつかの研究では、抑うつ
や疲労感といった心理的症状が筋ジストロフィー患者のQoL に影響していることが報告された
（Peric et al. 2014 Clinical Neurology and Neurosurgery）。しかし、認知的要因の影響は明らか
となっていない。 
これまでに実施してきた研究から、筋ジストロフィー患者が自分自身の病気について十分に
理解ができていない場合があり、そのために適切なセルフケアや生活のマネジメントができず、
身体症状の悪化につながっている可能性を指摘した。筋ジストロフィー患者の病気理解と QoL
を向上させる方策を提案することは急務である。しかし、筋ジストロフィー患者のQoL は筋委
縮や合併症による日常生活動作に顕著な障害が表れるために、一般に使われるQoL 評価尺度で
は適切に評価することができない。そのため、特に日本国内では筋ジストロフィー患児・者の
QoL に関する研究が進展してこなかった経緯がある。そこで、神経筋疾患患者のために近年開
発され、国際共同研究で利用されている INQoL（Individualized Neuromuscular Quality of Life）
の日本語版を利用できるようにすることによって、今後のQoL 関連研究を進めていく基盤とな
ると考えられた。 
本研究では、QoL の評価法として INQoL を用いることで、筋ジストロフィー患者のQoL を
適切に把握し、これまでの研究の方法論上の問題を乗り越え、彼らの真のQoL 向上につながる、
方法論的にも質の高い研究成果をあげることができると考えた。国内ではこのような研究のデ
ータがなく、臨床上も早急に研究を進めていく必要性が高い。 
 
 
２．研究の目的 
 
筋疾患には、さまざまな病気の形態が含まれるが、進行性に症状が悪化していき、病状の変化に
よって、その個人の生活、生活の満足度や生活の質（QoL）も大きく左右されてしまうことにな
る。本研究においては、そのような筋疾患抱えながら生活する個人のQoL を規定している要因
を明らかにし、その支援につながる方策を見出すことを目的として行った。 
 
 
３．研究の方法 
 
筋ジストロフィー患者に対する認知機能検査や自記式のQoL 評価、医療者による重症度評価
などを基にして、これらのデータの関連性の分析を行った。 
QoL と認知機能の関連については、60 名の筋強直性ジストロフィー患者の協力を得て、認知
機能の障害されている領域の範囲と、それらのQoL との関連について統計的に分析を行い、検
討を行った。 
また、QoLの評価方法の確立については、90名の筋強直性ジストロフィー患者の協力を得て、
調査を実施し、日本語版の妥当化を行うこととした。それらのデータを統計的に分析を行い、日
本語版の妥当性を評価することとした。 
 
 
４．研究成果 
 
 
 



60 名の筋強直性ジストロフィー患者を対象として行った調査では、注意、集中、視空間の構
成力、遂行機能など多様な領域において、健常者の水準と比較して、低下がみられることが確認
された（図）。また、これらのうちのワーキングメモリーに関わる下位検査とQoL 評価の間に関
連があり、認知機能とQoL の間に関連があることが見いだされた。したがって、筋強直性ジス
トロフィーでは、社会生活への影響や日常生活における機能を改善、支援を実施していくために、
筋力低下の症状だけでなく、認知機能などの中枢神経症状も含めたアセスメントが必要となっ
てくることを示唆した。また、これらの認知機能だけでなく、アパシー、抑うつ、疲労感といっ
た筋強直性ジストロフィーでしばしばみられる症状が、QoL と強く関連していた。試行段階で
はあるが認知行動療法の要素を利用した介入の有効性について検討し、実施における課題を検
討した。また、認知機能改善療法などを用いた、認知機能に対する心理社会的支援による QoL
の向上の可能性についても言及した（Fujino et al., 2018 Muscle and Nerve）。 

 
 
また、神経筋疾患では、日常動作など、基本的な生活が大きく影響されてしまうために、通常
のQoL 評価法では、その変化や意義を捉えることが困難であり、その測定が大きな課題であっ
た。神経筋疾患の疾患特異的 QoL 評価法である Individualised Neuromuscular Quality of Life 
(INQoL) を用いることとした。英国で開発された INQoL を邦訳し、筋強直性ジストロフィー
患者において日本度版の妥当化を行い、日本語版 INQoL の妥当性を確認した。このようなQoL
評価が疾患特異的な患者報告式アウトカムとして利用できることによって、今後治療開発や心
理社会的支援における、筋ジストロフィーにおいて妥当化されたアウトカム指標として、利用す
ることができるようになる。また、今後、治療法開発に伴って、国際共同治験などが行われる際
には、各国において妥当化された国際的評価法を利用することが必要となる。このような評価法
が存在することによって、国際共同治験、国際共同研究に参画していくことが可能となる点で意
義があったと考えられる。 
 
QoL を左右する要因として、疾患の症状が大きくかかわっていることは言うまでもないこと
であるが、そのような症状の中でも、複数を比較して、どの症状がQoL に関連しているのかに
ついて検討した。その結果、筋力低下に加え、疲労感と筋強直の症状が QoL に影響しており、
これらは他の要因を考慮したうえでもQoL を予測する要因となっていた。したがって、治療法
開発において、患者の生活の質の向上を考えていくためには、これらの問題に対する効果を見込
むことのできる方法を開発していくことが求められる。また、これらの症状に対する心理社会的
介入方法の開発が今後の課題である。 
 
これらの成果については、学術誌での論文発表や学会発表を行った。その結果として、海外の
研究者からの研究内容に対する問い合わせを受け、また、専門家会議への参加にもつながるなど、
研究成果は海外の専門家からも注目され、研究上の意義も一定程度示したものとして評価され
ると考えられる。 
  
本研究の成果については、研究者コミュニティだけでなく、REMUDY通信などの関係団体の
会報誌や筋ジストロフィー協会のウェブページでもその内容を紹介し、成果を普及することに
努めた。 
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