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総括研究報告書

班　　長　　西　　谷　　　　裕

国立療養所宇多野病院　副院長

筋ジス第3斑は，発足第2年目に入って，前

年度に引き継いで全国の国立療養所の医師と大

学，研究所の専門家との共同作業による10のプ

ロジェクトを柱として総合的に筋ジストロフィ

ー症の病態，原因の解明，治療法の開発を目標

として努力している。本年度は各プロジェクト

を中心にして，75課題の演題が発表され臨床，

および基礎両面における活発な研究が行なわれ

広範な調査の結果が報告された。以下に各プロ

ジェクトの第2年度の業績を中心に紹介し今後

の展望について簡単に述べる。

トA　遺伝・疫学，DueIlenne型筋ジストロ

フィー

昭和59年度には筋ジストロフィー症の遺伝相

談の実際的なガイドブック（プロジェクト代表

三吉野産治，起草委員長　近藤喜代太郎　A4

版65頁）が発行された。この仕事は祖父江班時

代から集積された膨大なデータを踏まえて，実

際に筋ジストロフィー症の遺伝相談の経験に富

む研究者の分担執筆による我が国で初めての試

みであり，現時点における最も適切なガイドブ

ックといえる。本年度はこれをうけて，療養所

はじめ第1線の臨床医のあいだでの具体的な啓

発の方法が検討された。とくに，筋ジストロフ

ィー協会が，我が国ではややもするとタブー視

されていたこの種の問題に対して，終始積極的

な支援をされたことには深甚な敬意を表した

い。

トB　遺伝・疫学，先天性筋ジストロフィー

福山らは，福山型先天性筋ジストロフィー

（FCMD）と諸外国の類似病型（SantavuOri病，

miJSCle，eye and brain diseaseや　Walker

Warburg症候群）の比較検討の結果に基づい

てFCMDの眼科所見を詳細に検討した。全国

調査資料369例中18例（4．9％）に視神経萎縮，

網膜異常などの限科的異常を認めた。またこれ

らの症例では，とくにCT異常（100％）脳波

異常（76％）髄液異常（18％）が母集団となる

FCMD　全体の場合の異常陽性率（CT：49．5

％，脳波：43．3％，髄液：1．4％）に比して明

らかに高頻度に中枢神経異常を合併しているこ

とを明らかにした。さらに，福山らは，自験

FCMD例37例中5例（13．5％）の網膜の発生

異常を示唆する特異的な病巣を認めたことは注

目に値する。

Ⅰ」コ　遺伝・疫学，筋緊張性ジストロフィー

本邦における筋緊張性ジストロフィー（My・

D）の分布，障害の現況，合併する他の遺伝疾

患の有無を把握することを目標にして，昭和

60年3－8月にかけ全国アンケート調査を行っ

た。解答率は36％で，得られた764例（男466，

女295）の年令は40－44才にピークがあった。

近親結婚は5．2％，家系内発生は36．6％であっ

た。臨床症状はミオトニア，筋力低下，筋萎縮

を認め，26％に視力障害，41％に知能低下がみ

られた。先天幼小児発症例は42％あり，処女歩

行遅延13例，知能低下35例がみられた。死亡

は40－60才台にピークがあり死因としては心不

全，肺炎が多かった。これらの全国調査データ

を基礎にしてさらに詳しい筋緊張性ジストロフ

ィーの遺伝・疫学的解析を行う予定である。

Ⅰ－D　遺伝・疫学，早期発見法の開発

筋緊張性ジストロフィー症（MyD）は常染

色体優性退伝を示しその原因遺伝子座は第19染

色体上で補体第3成分（C3）とアポリボ蛋白

（Apo－CⅡ）の遺伝子に連鎖していることが判

－1　－



明している。本庶らは密接に連鎖したDNA断

片を単離することを目的に以下の実験をおこな

った。

MyD好発4家系（構成員15名のうち患者11

名）の構成員の高分子蓑　DNA　を収集し，ヒ

ト　C3cDNA　と　MyD遺伝子との間でのRF－

LPsを利用した連鎖検定（Lod score法）が

試みられた。今後さらに有効なデータを得るた

めにはさらに多くの家系を集める必要がある。

また，ヒト高分子DNA由来のライブラリー

からRFLPsを検出できる　DNAマーカーを

単離し　RFLPs　を4種掛二分頸することがで

きた。

さらに，MyD遺伝子により近いDNA断片

を単離する目的で家族性C3欠損症をヒト　C3

DNAをプローブとして検索したが，大きな遺

伝子の変異は認められなかった。これはアガロ

スゲル電気泳動では確認できないような小さな

遺伝子の変異あるいはC3遺伝子以外のC3蛋

白の発現に関与する遺伝子の異常と考えられ

た。

一九Duchenne型MyDの遺伝子座はX染

色体単短腕上Ornithine transcarbamylaseの

それに近接している。渋谷らは正常コントロー

ルおよび　DMD　の1家系を対象にして種々の

制限酵素を用いて日本人集団での家系の頻度

を検討した。今後　RFLPsを利用した　DMD

の出生診断のためには，基礎データの蓄積が必

要であろう。

ⅠトA　臨床病態，心肺機能

肺機能については，ピドスコープとEMGに

よる分析，無気肺の発生，多変量解析による呼

吸不全の進行要因の分析が取り上げられた。肺

機能の分析についても，経皮ガスモニターによ

るPMD患者の血液ガス分圧の継続的観察や運

動負荷テストによる肺予備能力の検査などが試

みられ，末期患者での体外式陰圧人工呼吸装置

（Emerson社chestrespirator）の延命効果が

右心カテーテル法により検索され，ネマリンミ

オパチ一児についての使用経験が報告された。

心機能については　DMD　患者の日常生活に

おける多面的な心機能の観察，Holter心電図

による睡眠中の不盤脈の検討，Tl心筋シンチ

グラフィーを用いた心筋障害の経年的変化，心

プールシンチグラフィ一による　LVEFおよび

RVEFなどが検討された。またDMD症例に

菌レニン，高アルドステロン，高アンギオテン

シンⅠ血症が認められた。筋ジストロフィー症

の剖検例の心刺激電導系の病理所見がコントロ

ール疾患と比較して検討された。

以上，筋ジストロフィー症のターミナルステ

ージにおける心肺機能の問題を核医学，Holter

心電図，生化学などの新しい方法論を用い，さ

らに体外式陰圧人工呼吸器などの治療効果と対

応させながら，心肺機能を新しい観点からアプ

ローチしようとするプロジェクトの成果がよう

やく実りつつある。

ⅠⅠ－B　臨床病態，運動機能

DuchennC型MyDの初期軽症期における運

動機能の推移について19施設の協力により93

症例について3年近くの追跡調査がまとめられ

た。その結果，上肢9段階機能障害度は年令と

よく相関した。個々の筋力についてみると頸屈

曲，肩伸展，股内転筋などの筋力が発症初期よ

り著明に減弱することが明らかとなった。機能

障害度の進展に関しては，とくにⅡCステージ

の通過時間に注目して観察すると，その期間が

比較的短い群（平均5．1か月）と長い群（平均

17か月以上）とがみられ，前者は後者に比して，

1日の起立，歩行時間が長かった。

下肢筋力の概括的総和が50％以上で歩行が

不能となったものと，50％以下でも歩行可能で

あったものとの問には，股，膝，足の各関節可

動域の程度に大きな差があることが確かめられ

た。その際，膝屈曲拘縮の存在，その程度の差

異が歩行能に少なからず影響することも認めら

れた。

ⅠトC　臨床病態，内分泌・生化学

筋緊張性ジストロフィー（MyD）に合併す

る内分泌，代謝異常のうちとくに高インシュリ

ン血症をとりあげ，筋ジス第3班班員へのアン

ケート調査を行なった。17施設より　MyD128

症例，Duchenne31例，Becker7例，L－G15
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例，FSH　5例が認められた。MyDでは基礎

インスリン濃度は大部分が正常であったが，ブ

ドウ糖負荷に対して約67％が，高インスリン反

応を望し，インスリン抵抗性の存在が示唆され

た。この高インスリン血症の程度は筋肉の萎縮

や筋力低下の程度からみた疾患の重症度や病期

間とも関係がなかった。上記の所見にも拘ら

ず，MyDでは著明な糖代謝異常を望するもの

は少く，糖尿病の合併は9．4％にすぎなかっ

た。このような多数例についての総括的な調査

検討は恐らく世界でも始めてのデータと思われ

る。

ⅠトD　臨床病態，神経・免疫

本プロジェクトは，昨年度の筋ジストロフィ

ー症における中枢神経異常，免疫異常に関する

アンケート調査の結果を踏まえて，この頃域

に関する過去10年間の文献を検討し，feasible

studyを行った。その結果，以下の点が問題と

なった。

①Duchenne型PMDの知能障害（36％）が

一次的なものか，二次的なものかについては

IQ低下，脳波異常（28．4％），CT異常（24．7％）

などの結果とも照合して，中枢神経系にもなん

らかの異常を示唆する報告もみられるので今後

の解明を要する。（診MyDでは，中枢神経系，

免疫系ともに異常が指摘されており広範な全身

性の膜異常としての病態が解明されつつある。

③先天性筋ジストロフィーでは広範な中枢神

経系の異常が明らかになっているが，免疫系の

検討はほとんどみられない。

今後，本プロジェクトでは，Duchenne型

MyDに焦点を絞って，知能障害，脳波異常，

CT異常の関連性並びに免疫系の異常に関する

調査研究を行うことを予定している。

ⅠⅠⅠ障害の進展過程と治療法の開発

全国の国立療養所筋萎縮症患者施設での筋ジ

ストロフィーカルテの統一をはかり，その定期

的な記載をもとに障害の進展過程と新しい治療

法の開発に対応することを目的にしたデータベ

ースの作成を本プロジェクトの第1目標にして

いる。

本年度は，基礎調査票記載のための入力項目

を検討し終り，医療情報システム開発センター

の協力によりソフトウェアの作成を依頼した。

さらに，プロジェクト班員施設より45例のサン

プルを入力し，障害進展度と年令との関連など

を検討し，このシステムの有効性が確立され

た。今後は関係機関の協力による継続的なデー

ターの入力の努力が必要である．

本年度の治療薬の試みとしては，筋緊張

性ジストロフィーに対するタウリン，および

Duchenne PMDに対するべスタチソ投与につ

いての基礎的な検討が行われた。

ⅠⅤ　病理組織および剖検例の検討

これまで，本研究班班員の所属施設から登録

された筋ジストロフィー症剖検例は217例で，

その内訳は，Duchenne176例，GirlDuchinne

2例，福山型17例，MyD7例，LG7例，FSH

l例，その他7例であった。昭和55年1月以後

の死亡例（58例）の死亡年令は，19．96±3．90

才で，昭和49年末迄の死亡例（63例）のそれが

17．81±3．68才であるのと比べ寿命の延長を認

めた。死因については，最近の症例では肺炎，

気管支炎などの呼吸器感染症が8．3％，49年以

前の25．4％に比べて減少し，呼吸不全が，9．5

％から37．5％と増加していることが明らかと

なった。

今後は全国施設より寄せられた福山型CMD

の剖検例についての詳細な病理組織学的検討を

進める予定である。
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筋ジス第3班昭和60年度研究報菖善

Rigid spine syndromeの一症例

班　　員　高　橋　桂　一

国立療養所兵庫中央病院

研究協力老　妻　鹿　治　行

国立療養所兵嘩中央病院神経内科

牛　窪　滋　樹

国立療養所兵嘩中央病院蕃形外科

松　本

小　西　慎

明

神戸大学放射線基礎医学

五

大阪医科大学第一内科

目　　的

典型的なrigidspinesyndrome（RSSと略）

の一症例を報告し，その概念の整理と治療の試

みについて述べる。

症　例16才男。

主訴：尖足，歩行困難，脊椎の前屈困難。

現病歴：満期安産。歩行開始は14ケ月。3才

頃より転倒しやすく，筋ジストロフィー症の診

断を受けた。7才より尖足歩行が目立ち，ln才

頃より首の後屈位および脊椎の伸展位が目立っ

てきた。これらの症状が増強し，60年2月当院

を受診し入院した。

家族歴，既往歴：特記すべきものなし。

現症：身長160cm，体重30kg。顔ほやゝ縦

長で高口蓋をみとめた。首は伸展位をとり前屈

の著い、制限がある。両足関節の尖足位拘桁が

著しく，かろうじて10m程度の歩行は可能。筋

萎縮は外観上びまん性で中等度（図1）。筋力

は頸屈筋，伸筋群ともに2。上腕二頭筋4，手

蝦屈筋群4，握力は右23kg，左30kg。大腿

外転，内転は3－－，足背屈4，腹直筋3†，背

筋群3，他は概ね4一一乃李5一。匪反射はアキ

レス畦以外すべて低下。病的反射なし。知覚正

常。協調運動正常。

検査所見：一般検血は正常。検尿は蛋白ト），

図1　全　身　像

糖H，ウロビリノーゲン正常。尿中クレアチ

ン198mg／日。クレアチニン　523mg／’日。hy－

droxyproline62．5〃mOle／Fi。肝機能，内分泌

系正常。Na，K，Cl，Ca，P正常。50g経口ブ

ドウ糖負荷試験正常。空腹時ビルビン酸，乳酸

正常。前腕虚血試験正常。肺枚能：％＼′て51．2

筍，％FVC54．6％。筋電図　myopathic pat－

tern。運動神経伝導速度：後脛骨神経右39う，

左40．2，排骨神経右35．0，左40．2m／sec．。

知覚伝導速度正常。血清CK4511U（MM

91％，MB4％），LDH473Wrdb．U（Ⅰ22．9
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図2　頸椎6のレベルのCT像（本文参照）

図3　時のレベルのCT像（本文参照）

図4　大腿（大転子と外側顆の中点）のCT像
（本文参照）

図5　下腿略中央のCT像（本文参照）

ち．Ⅱ　50．3毛，Ⅲ23．9彰．n‾1．0％，1Tl．7

雀）1：1ミオグロビン210ng／mL（く60ng／mL）。

心電図，心エコー正常。脳波正常。IQ　は

WISC（Revised）で動作性111，言語性89，

全99．。CT：脳は正常。筋肉のCTで極めて特

数ある所見がみられた（図2～5）。即ち頸伸筋

群，傍脊柱筋の著明な低吸収像がみられた。前

者の　CT　値は　－77．6，後者のそれは－80．0

であった．これに比し大腰筋はよく保たれてい

た（CT値78．6）。大腿では二頭筋の短頭が低

吸収を示した。下腿では排腹筋に比Lヒラメ筋

の低吸収像が著明で，拘縮と関連すると考え

られた。通常のⅩ線では高口蓋と著しい頸椎後

攣，扁平胸と脊椎の側攣および生理的攣曲の消

失がみられた。

筋生検は左大腿四頭筋で行なった。筋線経の

大小不同，部分的壊死と貪食細胞の浸潤．脂肪

変性がみられた（図6）。Ragged red丘berは

なかった。Ⅰ型線経の′J、径化を認めた（図7）。

汀AやⅡB線経の欠損はみられなかった。図8

にヒストグラムを示す。Brooke　らに従って算

図6　HE染色い1m）（本文参照）

図7　ATPase pH4．2（＼100）（本文参照）
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TypeI TyPell

Fiberproportion（免）　36　　　　　64
Meandiameter（仏土SD）48．2＝10．9　64．5＝15．3

Variabilitycoe航cient　　226（＜250）237（・く250）

Atrophy factor　　　　262＊（＜150）　26（＜150）

Hypertrophic factor　　　26（＜150）161（＜400）

＊　exceeds the normallimit．

図8　筋線維径ヒストグラム

（分析方法は文献1参照）

図9　電顕（Y9，000）（本文参照）

図10　電顕（×6，000）cytoplasmic body．
Z band　との移行がうかがわれる。

出したatrophic factorは有意にI型の萎縮の

あることを示している。Ⅱ型線経の一部に肥大

がみられるが有意でない。（同国脚注）。

電鹿では筋輝線経の構築が乱れ，筋原線維間

に中空胞，1ipid bodyが散在し，SRの拡大，

ミトコンドリアの変形がみられた（図9）。

また一部に筋原線経の構築が消失L cyto－

plasmic bodyが認められた（図10）C

筋生検時に皮膚線維芽細胞の培養を行なっ

た。本症例の線維芽細胞は正常対照に比し集族

傾向が入られた。

6n午7月16日両アキレス睦の延長術を施行

し，ADL　の改善をみた。

考　　察

RSSは1970年Dubowitzが報告して以後十

数例の報告があるが，EmeryLDreifussmuseu－

1ar dystrophy（E－Dと喝）との異同や，rigid

spineを伴なう他の疾患との混同など問題が残

されている卜12）。

これ迄の報告をみると，比較的若年発症で男

に多く，頸および背部の前屈制限が主症状で，

側攣，関節拘縮を示し，進行は緩徐なmyo－

pathyで家族歴を欠くものが多いのがその特徴

である。この症例もその典型といえる。E←D

と混同されて報告されている例もあるがE－D

に関しては1970年Rowland　らが症例報告を

行なって，孤発例はあるとしても伴性劣性遺伝

で，肘と首の拘綿は小児期より始まり，上腕二

頭筋や三頭筋が肩甲帯筋より先に侵され，下肢

では遠位筋の万が先に侵されること，進行は遅

く，心臓の伝導障害を伴なうことを特徴とする

一・つのentityであることを強調している13）。

RSSの筋のCT所見の報告はこれ迄にない。

こゝに示したように躯幹伸展筋群の著明な低吸

収〔CT値で－77．6（頸），－80．0（傍脊柱）〕

を示し脂肪変性を示唆する。大腿やF腿におい

ても，特徴的な選択的病変を示す所見が得られ

た。ヒラメ筋の著明な低吸収像はⅠ型線経の小

径化とあわせ，赤筋系の選択的病変を示唆す

る。この症例の尖足は主にヒラメ筋の病変によ

るものと考えられる。

表1には，これ迄報告されたRSSの症例の
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蓑　1

Author（year）怒よ）Sex Serum CK Histology（examinedmuscle）

Dubowitz　（1970）20（3）M　　　　　？

（1970） 5（1）M160IU

M
 
M

）

　

　

）

4
　
　
7

（
　
　
（

）

　

　

）

8
　
　
0
0

7
　
　
7

9

　

9

1
　
　
　
1

（

　

　

（

3601U

lO5～387IU

（＜70）

Seay

Goebel

Goto

Prost

（1977）18（7）M　16U／J

（40±20）

（1977）17（4）M　208U／J

（1979）16（6）M lO2IU（＜20）

（1979）28　　　F ll1

285U／J

Goto　　（1981）13（6）M　230U／J（＜70）

上原　　　（1982）13（5）M　207U／J（＜70）

Vogel　　（1982）15　　　F sl．†

北村　　　（1982）24（16）F lO48IU（24－140）

三杉　　（1983）　4（1）M　　2J▲／J（＜20）

福井　　　（1983）15（6）M　262IU（30－70）

Serratrice（1984）15　　　M l16U　（＜50）．

14　　　M　200U　（＜50）

線維径大小不同，中心核，部分的壊死
貪食細胞浸潤（Biceps）．

perimysialおよびendomysial丘brosis．
（Brachialis）．fiber type正常．

径不同，peri＆endomysial丘brosis著明
（neck extensor）．

問質の結合織増殖，変性所見（悌脊柱筋）．

問質結合織増殖，変性所見（傍脊柱筋）．
径大小不同（肢筋）．

径大小不同，中心核．
typeI atrophy．　typeI predominance．

ⅡB　減少．　　結合絨増生なし．

問質結合織増殖，筋線維壊死，貢食細胞浸潤（傍脊柱筋）．
typeI atrophy＆predominance，EB欠損（肢筋）．

丘Iamentous body．

両タイプ線経の径不同，軽度の　peri＆　endomysial
丘brosis（Biceps）．

径不同，貪食細胞を伴う壊死，中心核，空胞化．
丘brosis（－）．

typeI　丘ber atrophy＆predominance（Deltoid）．

両タイプ線経の径不同．peri＆endomysialhbrosis軽度．

中心核，空胞変性，会食細胞増加．

membranous whorls＆abnormalfilaments．

両タイプ線経の径不同，結合織増加，壊死緑綬（－）．
ⅡB線維減少．IIC線維増加（Biceps）．
径不同中等度，endomysialGbrosis．
typeI predominance．ⅡA減少．llB欠損．
IIC増加（Latissimus dorsi）．
径不同，中心核，結合織増加，rimmed vacuole．
typeI　丘ber predominance．

径不同，endomysial£brosis（頸筋）．
径不同，中心核増加．

typeI　fiber predominance，IIB欠損（Brachia】is）．
肥大と小円型線経，中心核，線維化，脂肪浸潤（傍脊柱筋）．

Z－disk streraming，COre－tagetOidlesion．

中心核，tyPeI　fiberatrophy（Quadriceps）．

径不同，typeI　丘ber atrophy＆predominance．
（Rectusfemoris）．

径不同，中心核，結合織増加，ring丘ber．

cytoplasmic body．rod様構造．

両タイプ線経の径不同（peron：erlateral）．

両タイプ線経の径不同，壊死なし，Perimysialnbrosis
（Biceps）．

CK値と組織学的所見を列挙した。CK値は　　たが，その後の報告ではtypeI atrophyや

軽度から中等度上昇例が多いが，正常のもの，　　predominanceを示すものがかなりあり，ⅡA

極めて高値のものもみられる。組織学的所見は　　線経の減少やⅡB線経の欠損する症例も報告

はじめに　Dubowitz　は問質の線維化を強調し　　　されている3，7・8）。
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我々の症例ではⅡA，ⅡBの欠損はなく，

Ⅰ塑線経の小径化が大腿四頭筋で証明された。

Ⅰ型優位はなかった。各報告をみて言えること

は，生検部位が種々であり，部位により所見が

異なることである7，8）。このことは臨床像から

も，また我々の得た　CT　所見の特徴からも容

易に理解される。むしろ本症の特徴であろう。

Goto　らはタイプ選択性のないことを強調して

いる5）。福井らは電顕でcytoplasmic bodyや

rod様構造がみられた症例を報告した11）。我々

の症例でもcytoplasmicbodyがみられZ－band

からの連続性をうかがわせる所見が得られた。

VogelらほZ－bandのstreamingといわゆる

core－targetOidlesionを報告した8）（蓑1）。こ

れらはむしろ非特異的な所見と考えられ，本症

に特異的な電顕所見は未確定である。

治療に関しては本例では腱延長術を施行し歩

行の改善を得た。対症的ではあるが拘締軽減と

筋力増強を目的としたリハビリテーションプロ

グラムを実施中であり，薬物療法の可能性につ

いても検討中である。

rigid spineを示す疾患としてはDuchenne

dystrophy，Emery－Dreifuss dystrophy，COn－

genitaldystrophy，中枢障害とmypathyを伴

なう症例，arthrogryposis，myOSClerosisなど

が報告されている。RSS　として種々の病因の

ものが混同されて報告されていることも事実で

ある。一方我々の症例と極めて類似した一群が

存在することも確かである。個々の症例の詳細

な検討をつみ重ねることで，この一群が一つの

entityか否かが明らかになると期待される。

ま　と　め

16才の典型的なrigid spine syndromeの男

性例を報告した。大腿四頭筋の生検でtypeI

fiberatrophyがみられた。X線CTで特徴的

な所見が得られ，診断上極めて有用であった。

治療の試みについても述べた。
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はじめに

Rimmed vaeuoleは19731卜に【）ubowitz　ら

によ・－＞て　Oeulopllaryngeal museular dystro－

pll〉・に特徴的な病理糾織学的所比として記載さ

れた1－．‥　今lほは本所見は疾患特異性はなく，

rimmed vacuole型遠位性ミオハチ－，糖原病

Ⅲ型，タロロキンミオハチ一，神経原性筋萎縮

症など他の疾患でも出現するとされている2‾4－。

これらの中で　rimmed vaeuole型遠位性ミオ

ハチーは特典な筋障害の分布から近年本邦に

おいて注目され，一一疾患単位とすべきか否かが

論議されている。その筋障害の分布の特徴は遠

位筋優位であるとともに大腿部の伸屈筋問に著

明な障害糧度の解離（屈筋優位の障害）を示す

ことである5㌧」拉近我々は病理組織所見として

rimmed vaeuoleを認め，大腿部の伸屈筋間に

同様の著明な所見の解離を示しながら，遠位筋

が殆ど障害されていないミオ′くチーを経験し，

rimmed vacuole塑遠位性ミオハチーという疾

患概念の妥当性について考察する上二で重要な症

例と考えたので報告する。

症　　例

柾例：T．S．43歳男性。東大神内33636－85。

主訴：歩行障害，上肢挙上困難。

家族歴：両親はいとこ婚であるが，親族に神

経筋疾患を認めなし、二

生育歴および既往歴：仮死にて出生。頸定10

カ月，処女歩行2歳半，1語文1歳半，2語文

図1　患者側面像

4歳と精神運動発達遅滞あり。3歳まで熱性痙

攣あり。中学校の特殊学級に在学中は運動機能

の異常を指摘されたことはなく，卒業後は垂景

物を運搬する仕事に従事した。

現病歴：1973年（31歳）下肢筋力低Fのため

上記の仕事に困難を感じるようになった。1980

年（38歳）下肢筋力低下が進行し，仕事をやめ

た。1983年（41歳）上肢挙上困難出現。1985年

10月4日，精査のため入院した。

入院時現症：一般内科学的には特記すべきこ

となし。神経学的には以下の諸筋に左右対称の

筋力低下および筋萎縮を認めた（括弧内は6段

階徒手筋力テストの評価を示す）。上肢帯筋群

（3），上腕二頭筋（2），傍脊柱筋（2），背筋
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