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ご 注 意
本冊子にはデュシェンヌ型筋ジストロフィーに関する情報やアドバイスが記
載されており、皆さんがご利用いただけるものも含まれています。しかし、
この情報は、医師の診断や指示の代わりにご利用頂くためのものではなく、
患者さんとご家族が病気に対する理解を深めたいと思った時に、参考にして
頂くためのものです。健康に関すること、特に、診断や医学的注意が必要と
なる可能性のある症状に関することは、どんなことでも、相談すべき相手は
主治医です。ですから、本冊子の内容は、主治医からの医学的な説明や指導
とともにご利用になって下さい。そして、本冊子に記載されている情報をも
とにしてどう行動するかは、ご自身で決めてください。本冊子の情報の正確
さと完全さを確かなものにしようと様々な努力が重ねられました。しかしな
がら、本冊子の内容が全て正確であると保障はできません。また、それぞれ
の状況での治療は、必ず各個人に対応させたものにして下さい。



第１章 はじめに
この「家族のためのガイドブック」は、デュシェンヌ型筋ジストロフィー（以下、

「DMD」）の医療に関する国際的な統一見解をまとめたものです。このガイドブッ
クの発行は、米国疾病管理センター予防センター（CDC）の後援を受け、患者さん支
援団体、TREAT-NMD（トリート・エヌエムディー：ヨーロッパを中心とした研究グ
ループ）の協力により実現しました。このガイドブックのもとになった原著は神経内科
学専門誌「The Lancet Neurology」に公表されています。 

このガイドブックで述べている推奨事項は、DMDの診断や治療における多くの分野
を代表する84人の専門家により行われた多方面にわたる研究に基づいています。この
専門家たちはDMDをケアするうえで行われている様々な方法を格付けしました。具体
的には、それぞれのケアの方法がDMDの各病期においてどの程度まで「必要」、「適切」、
または、「不適切」であるかに分類しました。全体で70,000以上のさまざまな状況が
想定されました。これによって、DMDのケアとしては現時点で最も優れていると多く
の人が認めるガイドラインができました。

専門家たちが強調していることは、DMDの最善のケアにはさまざまな分野の専門家
から情報を受け取りつつ行う分野をこえた取り組みが必要であることと、この取り組み
をとりまとめる医師または医療専門家を置かなければならないことです。ヒトは一人ひ
とり異なっているので、患者さんとご家族は、医療機関でのケアをとりまとめて各患者
さんに合わせた形に調整する医療専門家に積極的に相談することが必要です。

�

原著が参考とした文献
● Bushby K らによる DMD の診断とケア－その 1

　：診断ならびに薬理学的および心理社会学的なケア

　（Lancet Neurology 2010 年 9(1)、77 ～ 93 ページに掲載）

● Bushby K らによる DMD の診断とケア－その 2

　：多分野横断的な治療の実施

　（Lancet Neurology 2010 年 9(2)、177 ～ 189 ページに掲載）

原著（英文と翻訳版）は、それぞれ以下のサイトより無償でダウンロードできます。

http://www.treat-nmd.eu/care/dmd/dmd-family-guide/

http://www.treat-nmd.eu/care/dmd/family-guide-translations/



�

このガイドブックでは、皆さんがこの調整の過程に効果的に参加できるよう基本的
な情報を提供しています。医師またはケアを調整する医療専門家はDMDにおこりうる
問題点を全て把握しておかなければなりません。また、DMDの適切なケアを行う基礎
となる治療や処置についても通じていて、様々な専門家から情報を入手できなければ
なりません。治療や処置の重要性は時間とともに変わります。このガイドブックでは、
DMD治療の様々な話題と分野（図1を参照）を分かりやすく説明しています。それら
の専門家全てが、病状のすべての段階で必要なわけではありません。しかし、必要とあ
ればいつでも彼らに相談できることと、ケアの調整担当者がすべての分野から支援され
る体制が重要なのです。

　「このガイドブックは、デュシェンヌ型筋ジストロフィー（以下「DMD」）の「医学的」

側面について説明しています。しかし、医学的な面がDMD のケアの全てではないとい

うことを忘れないで下さい。このガイドブックの目的は、医学的な問題を最小に抑える

ことで、あなたのお子さんが人生を楽しみ、あなたが家族と一緒にいることを楽しむ

ことです。いいことを教えましょう。DMD のお子さんのほとんどが幸せですし、ほと

んどの家族が診断による最初のショックを乗り越えてとてもうまくやっていますよ。」

世界筋ジストロフィー親の会

エリザベス・ブルーム



このガイドブックには多くの情報が記載されていますが、患者さんのご家族には利用
の仕方が二通りあります。それは、お子さんの現在の病期に関する内容を集中して読む
ことと、デュシェンヌ型筋ジストロフィー（以下「DMD」）の発症からDMDの全ての
側面をできる限り理解するために全体を読むことです。

この章と図１では、専門家が DMDのさまざまな病期についてどのように考えている
かと、その病期毎にDMDの患者さんに必要な治療がどのように変化していくかについ
て説明しています。そして、今置かれている状況について記述してある部分をすぐに読
みたいときは、その部分を簡単に開けるようになっています。このガイドブックの最後
には、簡単な参考事項ながら読んでおくことが必要な二つの章があります。すなわち、
「第11章　手術に関連して考えるべきこと」の章と、「第12章　救急処置に関連して
考えるべきこと」の章です。また、各図の色に合わせて各章も同じ色に色分けされてい
ます。

それでは段階を追ってDMDを見ていきましょう（８～９ページの図１を参照）。

DMDの病状は時間の経過とともに変化します。医師たちは、病状の進行において鍵
となる「病期」があることを知っています。ある特定の時期に推奨される治療や処置を
確認し、その時点で医療チームに何を望むべきかを確認するためには、この病期が非常
に役に立っています。

無 　 症 　 状 　 期
家族歴が特にないか、または、何か別の理由で血液検査でもしない限り、DMDのお

子さんの多くは、無症状期にDMDとは診断されません。歩行開始や言語発達が遅れて
いても、普通その遅れは軽く、しばしば見すごされてしまいます。 

歩 行 可 能 前 期
この病期になると、お子さんたちは、古くからDMDのちょう候として知られている

登はん性起立またはガワーズちょう候と呼ばれるお子さん自身が床から立ち上がる際に
手を膝に押し当てないと立ち上がれない状態を示したり、動揺性歩行や、つま先歩行を
したりします。階段を昇ることはできますが、多くの場合、一段ごとに両足をそろえる
形になり、交互に足を出して昇ることはできません。

これら初期の2つの病期では、診断がまだ確定していない場合が多いです(第3章を

このガイドブックの利用法第２章

�
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参照)。

●診断
DMDを引き起こすDNAの変化や遺伝子の変異を見つけるためには、特別な検査が

推奨されています。これらの検査の結果を理解し、さらに、それらの結果が患者さんや
ご家族に与える影響を検討するためには、専門家からの情報提供が必要となることもあ
ります。

●学習と行動
DMDのお子さんは、学習や行動面の問題を生じる可能性の高いことが知られていま

す。DMD自体が脳に影響している場合、またはDMDがもたらす体への影響による場
合もあります。ステロイドなどの投薬治療も学習や行動面に影響を及ぼす場合がありま
す。家族の助けが不可欠であり、さらに、学習と行動に関する特定の問題に対処するに
は、専門家からの情報提供が必要となることもあります(第10章を参照)。

●理学療法
この病初期の段階では理学療法チーム（第５章を参照）を紹介します。これは、筋肉

のしなやかさを維持して関節のこう縮（関節が硬くなる）を予防または最小限に抑える
ための運動療法を少しずつ導入していくためのものです。また、理学療法チームは、学
校での活動を支援するために学校側に適切な運動について助言することもできます。

●ステロイド
DMD患者さんの運動の発達がとどこおり始める時期にはステロイドの使用が計画さ

れますが(第4章を参照)、この病期は、ステロイドなどの治療法を考慮するのに適切な
時期です。ステロイドの使用を計画する場合に重要なことは、全ての予防接種が終了し
ているかどうかを確認することと、ステロイドの副作用のリスクが予測可能かどうかと、
それを最小限に抑えられるかどうかを調べておくことです。例えば、体重管理について
の助言が必要になるかも知れません。

●心臓および呼吸筋
この病期には、心臓や呼吸に関する問題は普通起こりません。しかし、心臓や呼吸の

検査も通常の受診内容に含めるべきです。それにより、基本となる現在の状態（お子さ
んにとって正常な状態）が把握できます。心臓の検査は、診断の時点と、その後は10
歳になるまで２年毎に行うことが推奨されます。10歳を過ぎたら、検査をより頻ぱん
に行うべきでしょう。また、肺炎球菌とインフルエンザの予防接種を受けておくことも
重要です（第７章を参照）。



歩 行 可 能 後 期
歩行可能後期では歩行がますます困難になり、さらに、階段昇降と床からの立ち上が

りなどでより多くの問題を抱えます。

●学習と行動
学習と行動の問題を解決するにあたっては、専門家からの継続的な支援が必要となり

ます。そして、失われつつある歩行機能を補うために、具体的な手助けが必要となるか
も知れません（第10章を参照）。

●理学療法
可動域の維持と自立性の確保に焦点を当ててリハビリを継続することが必要です（第

５章を参照）。もし関節こう縮が理学療法上の処置に対して障がいとなるようであれば、
整形外科医の判断と助言が必要となるかも知れません。そして、自立を可能にし快適性
をもたらす支持型座席の付いた適切な車椅子を準備しておくことが重要です。

●ステロイド
この病期では、ステロイド治療の継続的な管理が重要です。副作用に注意を払いつつ、

特定の投与計画や投与量に注意を払うことが必要です（第４章を参照）。筋力と機能は
年２回の検査が必要です。適切な治療に伴う体重の減少または増加の傾向が問題となる
ようなら、体重管理に継続して注意していく必要があります（第９章を参照）。

●心臓および呼吸筋
この病期に心臓および呼吸筋に明らかな問題が出る可能性は低いままですが（それぞ

れ第７と８章を参照）、継続した検査が必要です。10歳以降では心臓超音波検査やそれ
以外の検査を年に１回は行うべきです。そして、心臓超音波検査に何か変化が見られる
ようであれば、医師が治療または処置を勧めます。

歩 行 不 能 前 期  
この病期では、DMDのお子さんは車椅子が必要になります。初めは自分で車椅子を

動かせるかも知れません。さらに、この病期では、姿勢はまだ良いことが多いです（第
５章を参照）。

●学習と行動
症状は進んでいますが、青年期を通じて学校に普通に出席し、楽しい活動に参加でき

るように、自立を促す事が必要となります。

�
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●理学療法
患者さんが立ったままでいるためには必要な補助具が重要なのと同様に、上肢（肩、肘、

手首と指）のこう縮に注意を払うことが非常に重要となります。脊柱わん曲（側わん）は、
ステロイドの使用が広まるにつれてかなり少なくなりました。しかし、歩行ができなく
なった後に側わんの発生をモニタリングしていくことは重要です。側わんは数ヶ月の間
に急に進行する場合がしばしばあります（第６章を参照）。痛みや不快な状況を引き起
こし装具の選択を難しくするような足の変形に対応するためには、整形外科医の助言も
必要になることがあります。

●ステロイド
以前から引き続き使うとしても、この病期から使うとしても、ステロイド治療を継続

していくことはこの時期にも非常に重要です（第４章を参照）。

●心臓および呼吸筋
年に１回の心機能のモニタリングがまだ必要です。また、悪化傾向が見られたらすぐ

に対応すべきです（第８章を参照）。呼吸機能は、自力歩行ができなくなってから悪化
し始めることが多く、呼吸補助やせき介助のための一連の処置を段階的に導入する必要
があります（第７章を参照）。

歩 行 不 能 後 期
上肢の機能と姿勢保持が益々困難になる時期で、さらに合併症も起こりやすくなって

きます。

●理学療法
自立性の維持と外出のために、どんな装具が最も適しているかを理学療法士と話し合

う事が重要になります。食事、飲水、トイレ、ベッドへの移動、寝返り等の行動を手助
けする為に、様々な専用の器具が必要になるかも知れません。

●ステロイド
ケア・チーム内では、ステロイド治療、栄養や体重管理について見直しを行い、話し

合いをします。

●心臓および呼吸筋
年に２回の心肺機能の検査が勧められます。より詳しい検査や処置がしばしば必要に

なるかも知れません。



多くのDMDの若者が充実した大人の生活を送っています。重要なことは、介助は必
要であっても、人生において必要な機会や挑戦の全てを得られる自立した大人としての
人生を送るために、積極的に人生を設計することです。

以下の各章では、図１に説明されているDMDの７項目のケアについて順番に解説し
ます。

�



�

● 図１　デュシェンヌ型筋ジストロフィー（DMD）の各病期で必要となる様々な分野のケア
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■ メ　モ



診断時におけるケア
主治医がデュシェンヌ型筋ジストロフィー（以下「DMD」）を疑った時は、正確な診

断を行うことがとても重要になります。この時点でのケアの目的は、できる限り迅速に
正確な診断を行うことです。診断が迅速に行われれば、家族の皆さんはDMDの全般的
な経過についての説明と遺伝カウンセリングを受けることができ、治療の選択肢を知る
ことができるのです。また、適当なケアが適切に始められ、家族は継続的な支援と教育
を受けられるようになります。診断を行うのに理想的な医師は、神経筋疾患の専門医で
あって、お子さんを臨床的に評価することができ、検査を適切に開始してその結果を正
しく解釈できる医師です。多くの場合、遺伝カウンセラーも診断後の家族の継続的フォ
ローアップや支援を手助けします。

どの時点で DMD を疑うのか
通常、最初にDMDを疑うきっかけとなるのは以下の三つの状況がおきたときです。

（家族にDMDの病歴がない場合でも適用されます）

●筋肉の機能の問題　
よくあるのは、家族の一人が何か変だと気付くケースです。DMDのお子さんは、同

じ年齢のお子さんより歩き始めが遅くなります。ふくらはぎが太く、走ったり、とび跳
ねたり、階段を昇るのが困難です。転びやすく、つま先で歩く傾向があります。話し始
めも遅いことがあります。古くから知られているDMDのちょう候の一つに、「ガワー
ズちょう候（登はん性起立）」があります。これは、お子さんが起立するのに、手や腕
を使って自分の体を歩くように昇っていかなければならないことです。これは、腰や太
ももの筋力が弱いことが原因となっています（図２を参照）。

●血液検査での筋肉たんぱく質であるクレアチン・キナーゼ（CK）の高い値
CK値が高いことが分かったら、診断を確定させるために、すぐに神経筋疾患の専門

医を紹介してもらう必要があります。高CK値は他の筋疾患でも見られますし、高CK
値だけではDMDであると断定するには十分でありません。

●血液検査での肝酵素A
エイ

S
エス

T
ティー

とA
エイ

L
エル

T
ティー

の高い値
血液中のこれらの酵素の値が高いことは、肝障害としばしば関係していますが、

ASTとALTは筋線維にも含まれるため筋ジストロフィーでも上昇することがあります。
他の原因がないのにASTやALTが思いがけなく高い場合には、筋ジストロフィーの可

11

診断時におけるケアの仕方第３章
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能性を考えCKも同様に高い可能性を疑うべきです。このような状況では、肝生検（肝
臓の組織検査）は勧められません。

DMDのお子さんは、しばしば言葉の発達に何らかの遅れが見られ、その為に受診す
ることもあります（第10章を参照）。

DMD の診断の確定
DMDは遺伝性疾患です。DMDは、ジストロフィン遺伝子（DMD 遺伝子）の変異に

よって起こります。その診断は、通常は血液を用いて行う遺伝子検査によって確定され
るべきものですが、時には他の検査も行われます。遺伝子検査の基本的な説明は、コラ
ム1をご覧下さい。

● 図２　ガワーズちょう候



様 々 な 検 査
❶遺伝子検査

たとえ始めに筋生検でDMDであると確認されていても、遺伝子検査は必ず必要にな
ります。様々な種類の遺伝子検査を受けることで、遺伝子変異についての詳しい情報が
得られます。診断を遺伝学的に確認することは、いくつかの理由からとても重要です。
例えば、お子さんが、特定の遺伝子の変異に限った治験への参加に適しているかどうか
を決めるうえで役立つでしょうし、ご家族が出生前診断や今後の妊娠についての決断を
下す際の手助けにもなるでしょう。

ジストロフィン遺伝子の変異が見つかった場合には、お母さんも、保因者であるかど
うかを確認する遺伝子検査を受けることをお勧めします。お母さんが保因者であるかど
うかは、母方の家系の他の女性（姉妹、娘、叔母、いとこ）にとっても自身が保因者で
あるかどうかを知るうえでとても重要な情報になります。

遺伝子検査の実施と遺伝カウンセラーへの紹介は、ご家族が、検査結果や、患者さん
でない家族に及び得る影響を理解するうえで役立つものとなります。

❷筋生検
主治医は、筋生検（検査のために筋肉の小さなサンプルを取ること）を勧めることが

あります。DMDで見られる遺伝子変異は、タンパク質のジストロフィンという物質を
全く、または、十分には作れないことを意味します。筋生検では、筋線維内にあるジス
トロフィンの量を知ることができます（図3を参照）。

13

1診断を受けることは、あなた方と主治医とでお子さんの治療の計画を立てるための重要な

ステップです。

2主治医は、CK 値の検査結果だけで DMD と診断することはできません。お子さんの CK 値

が高くなっていた場合には、遺伝子検査を行ってから主治医が診断を確定させる必要があ

ります。

3あなた方は孤立しているわけではありません。抱えている疑問に答えてもらうよう、あな

た方の主治医に助けを求めてください。そして、必要に応じて遺伝カウンセラーにも相談

に行って下さい。

4支援グループや支持組織と連絡を取ることが大きな救いになる時もあります。

覚 え て お き た い 重 要 な ア ド バ イ ス
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遺伝子検査で既に診断が確定されていれば、筋生検は必要ないこともあります。それ
でも、DMDの診断を筋生検で行っている病院もあります。筋生検によってDMDと診
断されてから行われる遺伝子診断は、DMDを引き起こすDNAの特異的な変化や遺伝
子の変異を判定するために不可欠です。

一般的に、筋生検では二つの検査が行われます。それは、ジストロフィンの免疫組織
化学検査とタンパク質定量検査です。これらの検査は、ジストロフィンの有無を決定す
るために行われ、DMDとこれより軽症なベッカー型かを区別することができます。

❸他の検査
以前から、神経筋疾患が疑われるお子さんの判定には、筋電図（EMG）や神経伝導

検査などが伝統的に行われてきました。現在、専門家の間では、これらの検査がDMD
を診断するうえで不適切または不要だと考えられています。

正常

DMD

筋線維の周囲にジストロフィンが見られ
る正常な筋肉

ジストロフィンが欠損した
デュシェンヌ型筋ジストロフィーの筋肉

● 図３　筋生検



15

遺伝カウンセリングと保因者検査

●時に、男の子にはDMDを引き起こす遺伝子変異が偶然に生じることがあります。これは、自

然（突然）変異だと考えられます。他に、お子さんの母親から遺伝する場合があります。

●この遺伝子変異を持っている母親は「保因者」と呼ばれます。その母親からは、他のお子

さんにもこの遺伝子変異が遺伝する場合があります。この遺伝子変異が遺伝した男の子は

DMDになり、女の子は保因者になります。母親が検査を受けてこの遺伝子変異を持っている

と分かった場合、その後の妊娠については十分な説明を受けたうえで決定することができま

す。また、母親の女性の親類（姉妹、おば、娘）たちも、DMD のお子さんを授かる可能性

があるかどうかを知るために検査を受けることができます。

●たとえ母親が保因者でなくても、遺伝子変異が彼女の卵
らん

にだけ起こっている場合があり、そ

の後の妊娠で DMD の男の子を授かる可能性は僅かながら残ります。この状況を「生殖細胞

モザイク」と呼びます。

●保因者の女性にも、年を取るにつれて心臓が弱くなったり足腰が弱くなるリスクがわずかにあ

ります。自身が保因者であることを知っていれば、こういうリスクを見極めて、適切な助言を

受けることができます。

●遺伝カウンセラーは、以上のことについてより詳しく説明してくれます。連絡してみて下さい。

治験に参加するために

●特定のタイプの遺伝子変異を対象として、DMD に関して進行中の治験がいくつかあります。

お子さんがこれらの治験に参加できるかどうかを知るうえで、遺伝子検査は重要です。医師が

治験に適しているお子さんたちを見つけるうえで、患者さん登録は役に立ちます。

●あなたが解決しておくべき重要な問題は、実施された遺伝子検査が最新の基準を満たしてい

て、目的とする変異を特定できるものであるかどうかです。もしそうでなかったら、改めて検

査が必要となることもあります。これについては、主治医とよく相談して下さい。正確な遺伝

子変異情報は、DMD患者さん登録を行う際にも必要となります。実施の可能性のある検査

の詳細と、それらの検査が遺伝子変異を詳細に見つけ出すうえでいかに効果的であるかにつ

いては、このガイドブックの原著に述べられています。

世界中の国別 DMD患者さん登録については、

http://www.treat-nmd.eu/resources/patient-registries/overview/

に一覧があります（英語）。詳細については、このウェブサイトをご覧ください。

コラム１　なぜ遺伝子検査により診断を確定することが重要なのか
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■ メ　モ



どのような評価が必要でしょうか、それはなぜでしょうか
お子さんが定期検診を受ける医師は、症状の進行を正しく評価でき、さらに詳しい評

価が必要となる異常があるかどうかを判断できる専門性を持つ熟練した医師でなければ
なりません。このことは、新たな治療についての決定を最も適した時期に下すため、そ
して、問題を最大限に予想して予防するために、とても重要なことです。可能であれば、
半年に１回はこの専門医を受診することと、４ヶ月に１回はデュシェンヌ型筋ジストロ
フィー（以下「DMD」）を専門とする理学療法士や作業療法士を受診することを勧めま
す。

DMD患者さんの経過を追跡するために行われる検査は、病院によって異なることが
あります。最も重要なことは、治療や処置が適切に行われるように定期的に見直しを行
うことです。この定期的な見直しでは、症状の進行を調べるのに役立つ検査も行うべき
です。この検査には、以下のようなものがあります。

●筋力
ある関節で生み出される筋力が変動しているかどうかをチェックするために、多くの

異なった方法で測定することができます。

●関節可動域
関節こう縮の進行をモニタリングして、どのようなストレッチや治療が最も有効であ

るかの指導に役立てるために行われます。

●時間テスト
多くの病院では、起き上がり、一定の距離の歩行、階段の昇り降り等にかかる時間を

定期的に測定しています。このような測定からは、症状の変化と、その症状が治療に反
応しているかどうか、といった重要な情報が得られます。

運動機能評価法は多くありますが、症状を系統的にモニターするには、定期的に同じ
評価法を使用すべきです。進行の程度が異なる時期には異なった評価法が必要になるこ
ともあります。

●日常生活動作（ADL）
この検査は、自立していくために、さらなる手助けが必要かどうかを、支援チーム

に教えてくれます。

17

神経筋のケアの仕方　筋力と機能の維持第４章
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覚 え て お き た い 重 要 な ア ド バ イ ス

筋 症 状 に 対 す る 薬 物 治 療
現在、DMDに対する新薬については多くの研究が行われています。このガイドブッ

クでは、根拠が十分ある治療のみを推奨事項の中で述べています。これらの推奨事項は、
今後、治験の結果などで新しい証拠が明らかになれば変更されるでしょう。ガイドライ
ンも、新しい結果が明らかになれば再検討されていくでしょう。

将来的には、さらに幅広い治療法が利用可能になると予想されてはいますが、現時点
では、DMDの筋症状に対する薬物療法の中で、根拠が十分あると専門家も認めている
治療法はステロイド療法だけです。ステロイドについては、この章で詳細に検討されて
います。心症状などの他の特定の症状に対する投薬治療については、後の章に記載され
ています。

ステロイド治療 ‐ 順を追って分かりやすく
ステロイドは他の多くの病気でも使用されており、世界的に使用経験が豊富にありま

す。ステロイドがDMDを持つ多くのお子さんたちに利益をもたらし得ることは疑いの
ないことですが、予想される副作用の対策を事前に考えていく必要があります。DMD
において、ステロイドの使用はとても重要であり、家族全員で早いうちに話し合う必要
があります。

●基本的な事項
◆ステロイド（糖質コルチコイド、コルチコステロイドとも呼ばれる）は、DMDにお
いて筋力低下、運動機能低下の進行を遅らせる唯一の薬剤として知られています。ステ
ロイド治療の目標は、より多くの社会参加を可能にするためにお子さんができる限り長
く一人で歩けるようにすること、そして、その後は呼吸や、心臓、整形外科的な問題を
最少に抑えることです。側わん（脊柱のわん曲）のリスクも軽減することができます。
◆ステロイドの副作用の予防と管理には、先を見越して対策を考えていくことが必要で

1お子さんの筋肉は、ジストロフィンがないため、徐々に弱くなっていきます。

2過度の運動と疲れは、筋肉をさらに弱めることになります。

3主治医は、筋肉の衰えの進行をは握しており、お子さんが次の病期に備える手助けもでき

ます。

4主治医にとって、お子さんの筋肉の障がいの程度を知ることは重要であり、それによって、

正しい治療法をできる限り早く開始することができます。



す。治療は、副作用を予防し、それらが重症にならないような努力をしつつ、早期に適
切に行われるべきです。ステロイドの副作用には様々なものがあり、23 ～ 25ページ
の表１に記載されています。

●ステロイドの開始と中止
ステロイド治療を開始する最適な時期は、運動機能が“プラトー（安定）期”になっ

た時です。これは、お子さんの運動機能の発達が止まったものの、悪化し始めていない
時期のことです。一般的には４～６歳の一時期です。運動機能が発達している最中のお
子さん、特に２歳未満ではステロイドの開始は勧められません。
◆ステロイド治療が開始される前には、国で推奨されているワクチン接種は終了してお
くべきです。特に水痘（水ぼうそう）への免疫は獲得しておくべきです。
◆既に一人では歩けない状態でステロイド治療を開始することは、既に存在する危険因
子の影響も考慮して個々に決定すべき問題であり、医師との話し合いが必要です。歩い
ていた時にステロイドを使用したお子さんには、多くの専門家が、全く歩けなくなった
後でも使用の継続を勧めています。歩けないお子さんでの使用の目標は、上肢の機能の
保持、側わんの進行の抑制、そして、呼吸機能や心機能の低下を遅らせることです。

●ステロイドの様々な投与計画
DMDのケアにおいて混乱を招く可能性のある問題の一つは、医師や医療機関の違い

によって、しばしばステロイドの処方の仕方が異なることでしょう。本章のガイドライ
ンでは、運動機能や副作用の定期的な評価に基づいて、ステロイドを有効かつ安全に使
用するための分かりやすい道すじを確立しようと努力してきました（コラム２を参照）。
◆プレドニゾン（プレドニゾロン）とデフラザコート（注：日本では販売されていない
薬剤）は、DMDにおいて主に使用されている２種類のステロイドです。これらは同様
の効果があると考えられています。いずれのステロイド剤がより良いかを治験により確
認することは重要であり、薬剤を理解するうえでも役立つものと思われます。
◆どのステロイドを使用するかは、国ごとの入手可能性、家族への費用負担、薬剤の投
与方法、そして、副作用によります。プレドニゾンは、安価であることや、錠剤と液剤
がともに利用可能であることに利点があります。デフラザコートは、若干体重増加のリ
スクが低い可能性があり、一部の国ではプレドニゾンよりも好んで使用されているよう
です。
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コラム２　ステロイドの開始および維持の際の用量

1ステロイドは、筋力低下の進行を遅らせることが確認されている唯一の薬剤です。

2お子さんにステロイドが投与されていることは、医師や他の医療従事者に折に触れて必ず

伝えて下さい。ステロイドは免疫を抑制するので、お子さんが手術を受けたり、感染した

り、怪我をした場合には、特に重要です。

3ステロイドの投与を急に止めることは、決してしないで下さい。

4ステロイドの扱いに熟練した医師の診察を定期的に受けて下さい。医師は、起こり得る副

作用を説明し、お子さんにその危険性があれば伝えてくれます。

●推奨される開始用量は、毎朝、プレドニゾンは体重1kg当たり0.75mg、デフラザコートで

は体重1kg当たり0.9mgです。お子さんによっては、短期間ですが投薬後に数時間の行動面

の副作用として多動と気分変動が見られます。このような場合には、投薬を午後にすることで、

これらの副作用が和らぐことがあります。

●歩けるお子さんには、体重が約40kgに達するまでは、普通は成長とともに用量を増やしま

す。一般的な最大用量は、プレドニゾンで1日当たり約30mg、デフラザコートで1日当たり約

36mgです。

●長期にわたるステロイド療法を受けている歩けない10 代のお子さんは、体重が普通 40kg 以

上であり、プレドニゾンの体重当たりの用量は、しばしば0.3～ 0.6mg/kg/日の間まで下げる

ことができます。この用量は上限の約30mgよりも少ないながら、確かな効果が得られます。

●専門家からは、連日投与により開始する方が、隔日投与（１日おき）よりも好まれていました。

しかし、今後の研究データ次第では別の方法が推奨されることもあります。

●ステロイドの維持用量の決定は、成長と、ステロイドに対する治療反応性と、副作用とのバラ

ンスで決められます。そのため、検査結果や副作用が管理または許容できない問題となって

いるかどうかに基づいて、毎回の診察ごとに維持用量を再検討する必要があります。

●運動機能の低下が見られ始めていて、ステロイド用量が相対的に少ない（体重当たりの用量

が開始用量より少ない）お子さんは、ステロイド用量の変更を考慮すべきです。そしてステロ

イド用量を目標とした用量まで増やし、約２～３ヶ月後に効果が出ているかどうかの再評価を

行います。

●歩けないお子さんにステロイドを開始する際の最適なステロイド用量については、統一見解

がありません。さらに、歩けない時にステロイド治療を開始することで、側わんの予防と心機

能や呼吸機能の安定化に対して、ステロイドが有効なのかどうかも分かっていません。この点

については、さらなる研究が必要です。

覚 え て お き た い 重 要 な ア ド バ イ ス



●ステロイド療法の管理と副作用（コラム3と4および表1）
お子さんに長期ステロイド治療を始めた場合は、ステロイドの副作用に対する注意深

いケアがとても重要です。ステロイド治療は現在のDMDの薬物治療の中心ですが、主
治医またはご家族によって気軽に行われるべきではなく、適切な専門知識を持った医師
によってのみ行われるべきです。

コラム３　ステロイド治療の管理
許容または管理できない副作用が起こった場合には、副作用への対処の効果を評価するため

に、月１回来院することが勧められます。

●連日投与のスケジュールに従った結果、投与量を減らしても改善しないか許容できない副作用

が起きたなら、１日おきの投与に変えることが適切です。

●少なくとも１日用量の減量あるいは１日おきの投与への変更が行われるまでは、たとえ副作

用が許容できないものであっても、ステロイド治療を決して中止してはいけません。これは、

歩けるお子さんにも歩けないお子さんにも勧められています。

●ステロイドの投与法や投与スケジュールなどを調整しても重大な副作用の管理ができないと判

断された場合、ステロイド治療は中止すべきです。これらの決定は、お子さんとご家族とが連

携して個々のケース別に下されるべきものです。ただし、ステロイドは絶対に突然中止しては

いけません。
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専門家は、DMD に用いられることがある様々な薬剤や補助食品についてその適正を検討し

ました。彼らは、推奨できるだけの安全性と有効性の根拠が十分あるかどうかを調べるために、

公表されているこれらの物質に関するデータを再検討しました。

専門家は以下のような結論を出しています

●筋肉増強ステロイドであるオキサンドロンは勧められません。

● DMD患者さんの関節こう縮の予防や治療については、ボトックスの使用の安全性は研究され

ていません。したがって、勧められません。

●クレアチンの使用には根拠がありませんでした。DMDでのクレアチンの二重盲検比較試験（無

作為抽出試験）が実施されましたが、明らかな効果は認められませんでした。もしクレアチ

ンを摂取している人で、腎臓に障がいがあることが分かっていれば、摂取は中止すべきです。

●現時点では、DMDで時に使用されている他の補助食品や薬剤は、いずれも勧められません。

これには、コエンザイムQ10、カルニチン、アミノ酸（グルタミン、アルギニン）、抗炎症薬

/ 抗酸化薬（魚油、ビタミンE、緑茶抽出物）、ペントキシフィリン、そして、他の薬草および

植物の抽出物も含まれます。専門家は、公表されている文献にも十分な証拠はなかったと結

論付けています。

●専門家は、この分野にはさらなる研究が必要であると認めています。ご家族の皆さんには、

さらに多くの知見を明らかにするための活動、例えば、患者さん登録や治験などに積極的に

参加することが勧められています。

ステロイドは、専門家が勧めることができる唯一の薬剤です。コラム4にある薬剤のいくつか

は広く使用されていますが、これらの補助食品が本当に有効なのかどうかを明確に示す十分な

証拠はありません。投薬の追加や中止を考える前に、投薬全体に関して主治医と相談すること

が重要です。

表1には、モニタリングすべき主要なステロイドの副作用と役に立つ治療や処置が要約されて

います。用量を維持したり増量したりする際に考慮すべきことは、治療効果、体重、成長、そして、

副作用があるか、そしてその副作用は管理可能であるかどうかです。

コラム４　他の薬剤や栄養補助食品



ステロイドの副作用 解説と望ましい対処法 あなたが考え、医師と話し合う点
全身および美容上
体重増加
肥満

ステロイド療法を開始する前に、
家族全員に食事のアドバイスをす
るべきです。ステロイドは、食欲
を増すことについても注意するべ
きです。

体重の過剰な増加を防ぐために、家族全員
が食事内容に注意をすることが重要です。
家族全員向けの食事と栄養に関したアドバ
イスを受けてください。

クッシング様ちょう候
（満月様顔ぼう）

ムーン・フェイスとも呼ばれる顔
や頬の膨らみが、時間とともに目
立ちます。

食事を注意深くチェックし、糖分や塩分を
制限することで、体重の増加が抑えられま
す。クッシング様ちょう候も最小限に抑え
ることができます。

体毛の増加（多毛症） 診察を受けましょう。 治療を変えるほど重症になることは、通常
ありません。

にきび、白せん、いぼ 10 歳頃には目立ちます。 皮膚の異常に対する個別な治療を行います。
不快感がなければ、ステロイドの処方計画
は急に変えてはいけません。

発育の遅れ 全身のケアの一環として、少なく
とも６ヶ月ごとに身長を測って下
さい（DMD では、ステロイドを
使用していなくても低身長の傾向
があります）。

低身長について悩んでいるかをお子さんに
たずねてください。もし悩んでいるなら、
お子さんが内分泌学的検査を必要とするか
どうかを主治医と相談すべきです。

思春期の遅れ 発育を観察します。家族に性的成
熟の遅れがなかったかを確認しま
しょう。

思春期についての話し合いを積極的に行い
ます。お子さんに、思春期の遅れに関して
何か心配はないかたずねましょう。あなた
かあなたのお子さんに心配があれば、内分
泌検査を受ける必要があるかを医師と話し
合いましょう。

表 1．ステロイドの副作用：勧められるモニタリングおよび治療と処置
この表には、成長過程のお子さんに高用量のステロイドを長期間投与した際の一般的

な副作用が記載されています。ステロイドへの反応は、人によって様々であることに注
意して下さい。ステロイド管理を成功させる鍵は、可能性のある副作用について知って
おくことと、可能であればそれらを予防または軽減することに力を注ぐことです。もし
副作用が管理できないか、許容できないものであれば、ステロイドの用量を減らすべき
です。もしそれがうまくいかなければ、治療を全て中止する前に、さらなる削減や他の
投与計画への変更が必要です。
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ステロイドの副作用 解説と望ましい対処法 あなたが考え、医師と話し合う点
有害な行動変化

（行動に関する詳細な
情報が第 10 章にあり
ます。）

感情、気質、および、注意欠陥
多動障がい（ADHD）に関する基
本的な問題を確認しておきましょ
う。これらの問題は、ステロイド
治療の最初の 6 週間に、一時的に
悪化することが多いことを知って
おいて下さい。

ADHD を認める場合、ステロイド治療に先
だって ADHD に対するカウンセリングや処
方などをするべきかどうか考えましょう。
ステロイド治療の開始時期を遅らすことが
役に立つことがあります。主治医に相談し
て下さい。主治医は専門医への紹介も検討
するでしょう。

免疫 / 副腎抑制 重大な感染症の危険性や、小さな
感染症への迅速な対処の必要性
に気付くよう注意しましょう。お
子さんがステロイド治療中である
ことを全ての医療関係者に知らせ
て下さい。またステロイド投与中
における注意点を明記したアラー
トカードを携帯しましょう。ステ
ロイドを突然中止することがない
ようにしましょう。長期的にステ
ロイド治療を受けている患者さん
は、特に、体調がよくない場合に
は、最大でも 24 時間以上内服を
空けないことが非常に重要です。

ステロイド治療を開始する前に、水痘の予
防接種を受けておきましょう。もし受けて
いなければ、水痘患者さんに接触したこと
があるか（免疫を獲得しているか）どうか、
医師の助言を受けてください。地域で結核
が問題になっている場合は、特別なモニタ
リングが必要です。ステロイド治療を中断
することになった場合、例えば病気や絶食
の時に静脈内投与で補うことについては、
医師と話し合っておきましょう。外科の手
術や重大な病気の時の “ ストレス用量 ” で
のメチルプレドニゾロン静脈内投与治療の
必要性について、話し合っておきましょう。
絶食時にも、ステロイドを静脈内投与で補
いましょう。

高血圧 受診ごとに血圧を測定して下さ
い。

血圧が上昇していた場合、塩分制限や体重
を落とすことが最初に取るべき有効な手段
です。もしこれで十分な効果がなければ、
医師は降圧剤（ACE やβ - ブロッカー）の処
方を考慮する必要があります。

耐糖能異常 受診ごとに、尿検査で尿糖を検査
しましょう。尿量の増加や、のど
の渇きが強くなっていないかたず
ねましょう。

尿検査で尿糖陽性であれば、血液検査が必
要になるでしょう。

胃炎 / 胃・食道逆流 逆流の症状（胸やけ）に注意しま
しょう。

アスピリン、イブプロフェン、ナプロキセ
ンなどの非ステロイド系抗炎症薬は避けま
しょう。症状があれば、薬剤や制酸剤を投
与することは可能です。

消化性潰瘍 胃粘膜の損傷のちょう候となり得る
ので、胃痛の症状があれば報告し
ましょう。貧血があれば、便潜血を
調べましょう。

アスピリン、イブプロフェン、ナプロキセンなど
の非ステロイド系抗炎症薬は避けましょう。胃
腸科に相談しましょう。症状があれば、薬剤や
制酸剤を投与することができます。

24



ステロイドの副作用 解説と望ましい対処法 あなたが考え、医師と話し合う点
白内障 眼科検査を毎年受けましょう。 白内障は、視力に影響が及んだ場合には治

療が必要です。眼科に相談しましょう。

骨粗しょう症と骨折の
危険性の増加

骨折の綿密な病歴を取りましょ
う。血液のビタミン D を毎年測
定しましょう（冬の遅い時期が理
想的）。栄養士にカルシウムとビ
タミン D の摂取量を判定しても
らいましょう。二重エネルギー X
線吸収法（DEXA：デキサ）で骨
密度を毎年測定しましょう。低け
れば、ビタミン D3 を補充しましょ
う。

血中レベルによっては、ビタミン D 投与が
必要になることがあります。治療開始３ヶ
月後に、再度ビタミン D を測定しましょう。
体重で負荷をかける運動は、骨折の予防に
役立つ可能性があります。カルシウムは食
事から摂るのがよく、摂れない場合には栄
養補助食品が必要になることがあります。

ミオグロビン尿
（筋タンパク質の壊れ

た成分が尿に含まれて
いるため、コーラ色の
尿がでます。病院で検
査をする必要がありま
す）。

運動後の異常な尿の色についてた
ずねましょう。尿検査を行います。

下り坂を走り降りたり、トランポリンのよ
うな激しい運動は避けてください。十分な
水分摂取が重要です。ミオグロビン尿が続
くようなら、腎臓の検査が必要です。
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■ メ　モ



デュシェンヌ型筋ジストロフィー（以下「DMD」）の患者さんは、生涯を通じて、種々
のリハビリテーションをうけていく必要があります。リハビリテーションの多くは理学
療法士や作業療法士によって行われますが、その他にもリハビリテーションの専門家、
義肢装具士、車椅子や座席の製作業者などの支援が必要となることがあります。整形外
科医も関わることがあります。

筋肉の伸展性や関節こう縮を管理することが、リハビリテーション管理上の鍵とな
ります。

ストレッチを行う目的は、機能を保つことと、快適さを維持することです。ストレッ
チのプログラムは、理学療法士の指示のもとで行われますが、家庭でも日常的に行われ
る必要もあります。

DMD患者さんのこう縮（関節が硬くなる）の要因は多くあります。これには、関節
の不使用や位置の制限によるか、関節の周囲の筋肉のバランスが崩れていること（一部
が他の部分より強いこと）による筋肉の弾性の低下が挙げられます。種々の関節におい
て良好な関節可動域と左右対称性を保つことが重要です。それによって、可能な限り最
善の機能を保ち、変形が固定してしまうことを防ぎ、また、皮膚への圧損傷を防ぐこと
ができます。

27

リハビリテーションのケアの仕方　理学療法と作業療法

●関節こう縮の管理を行う際、大切な役割を果たしているのが理学療法士です。理想的には、

地域の理学療法士に診てもらいながら、４ヶ月に１回ぐらいはDMD のリハビリテーションを

専門とする理学療法士にも意見を求めるのが良いでしょう。ストレッチは少なくとも週 4 ～ 6

回行うべきで、日常生活の一部として行うと良いでしょう。

●関節こう縮の進行を防ぐためのストレッチには、様々なテクニックが必要です。これらのテク

ニックにはストレッチ用器具、装具、立位訓練器具なども含まれますが、理学療法士が指導

できます。

●普段から足首、膝、股関節のストレッチを行っておくことは大切です。いずれは上肢のストレッ

チも必要となり、特に指、手首、肘、肩では重要となります。体のどの部位でストレッチが必

要になるかは、各患者さんごとに調べることになります。

●夜間に装着する装具（短下肢装具：AFOs）は、足首の関節こう縮を予防するのに役立てるこ

とができます。これらの装具は個人に合わせてオーダーメードで作られるものです。歩けなく

コラム５　筋肉の伸展性と関節こう縮の管理

第５章
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　なった場合、日中にも装具を使用することがありますが、まだ歩ける場合には、日中に装具

をつけることは推奨されていません。

●長下肢装具は、歩くことがとても難しくなってきた頃または歩けなくなった頃に役立つことが

あります。長下肢装具は関節の硬さを抑えるため、歩行可能期間を延長するため、また、側

わんの発生を遅らせるために役立てることができます。

●歩けなくなった後も、立位訓練（起立台または立位保持具付き電動車椅子での訓練）を行う

ことは推奨されています。

●長指屈筋が固くなってしまった場合、手指伸展装具を使うとよいでしょう。

●歩行可能期間を延長するため、時には手術を勧められることもあります。しかし、手術をす

るべきかどうかは、各々の患者さんで大きく異なります。その他の選択肢については、原著

に詳細が記されています。

車椅子、座位保持装置、その他の器材

●歩行可能前期では、筋力温存のために長距離移動時にはスクーター、ベビーカー、車椅子

などを使用しても良いでしょう。お子さんの車椅子を使う時間が長くなったら、使用時の姿勢

に注意を払うことが重要になってきます。また、車椅子を本人に合うように調整することが常

に必要となってきます。歩くことが難しくなってきたら、むしろ早めに電動車椅子を使用させ

たほうが良いでしょう。理想的には、初めての電動車椅子は、快適さ、姿勢、そして、左右

対称性が最適なものになるように、本人に合わせて作成および調整して下さい。専門家によっ

ては、入手可能であれば、電動起立機能の付いたものを勧めることがあります。時間とともに、

腕の筋力の維持が重要な課題となってきます。理学療法士や作業療法士は、自立活動を維持

できるような補助装具を検討してくれます。自立活動や社会参加を継続できるような補助具

について、先を見越して検討し、できるだけ適切な時期に使用させるよう前もって計画してお

くことが重要です。歩行可能後期または歩行不能期では、階段を昇る、移動する、飲食、ベッ

ド上での体位変換、そして、入浴などを手助けする追加手段を検討する必要が出てきます。



● DMD の患者さんから問題となるような痛みの有無を聞き、もしあれば、その痛みに適切に対

処 / 治療することは重要です。残念なことに、現時点ではDMD患者さんの痛みについてはほ

とんど分かっておらず、さらなる研究が必要です。もし息子さんが痛みを感じていれば、主治

医に相談しましょう。

●痛みに効果的に対処するためには、なぜ痛いのかを明確にしておくことが大切です。それ

によって、医師は適切な治療や処置を行うことができます。

●痛みの多くは、姿勢の問題や快適でいることの困難さに起因します。そのため、痛みに対す

る治療や処置は、個人に合った適切な装具、座席、寝具、移動手段などを準備することと、

薬物療法（例：筋し緩剤、抗炎症剤）などになります。他の薬剤との相互作用（例：ステロイ

ドや非ステロイド系抗炎症薬 [NSAIDs]）や使用に伴う副作用、特に心機能や呼吸機能に影

響する可能性のあるものは注意が必要です。

●他の治療法が全く効果がないものの手術によって症状が改善する可能性のある痛みでは、ま

れに整形外科的な治療や処置を行うことがあります。また、背中の痛み、特にステロイドを

使用している患者さんの場合では、医師は脊椎骨折について注意して診る必要があります。

このようなケースでは、ビスフォスフォネート（骨粗しょう症の薬）がかなり有効です。

コラム６　痛みの対処について
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■ メ　モ



副腎皮質ステロイド投与を受けていないDMD患者さんでは、90％の確率で進行性の
側わん症（脊柱の側方へのわん曲で、時間とともに悪化します）を呈します。毎日のス
テロイド治療は、側わんになるリスクを低くするか、または、少なくとも発症時期を遅
らせることが知られています。側わんのリスクに対する事前対策としては、以下のよう
なものがあります。

●観察
◆側わんのモニタリングも脊柱のケアに含まれます。これは歩行可能期を通じて行うも
ので、診察と、側わんが発生していれば脊椎レントゲン写真の撮影を行います。歩けな
くなった後は、受診のたびに側わんの状態を評価することが不可欠となります。
◆歩けなくなり、車椅子を使用するようになる時期では、基準となる状態を評価してお
く目的で脊柱レントゲン写真の撮影を行っておくべきでしょう。全脊椎を２方向で撮影
する特殊なレントゲン撮影が必要です。脊椎に問題があれば、最低でも年に１回はレン
トゲン撮影をして経過を追う必要があります。レントゲン撮影を行う期間が１年以上空
くと、側わんの悪化を見逃す可能性があります。成長期が終わったら、レントゲン撮影
は臨床的に何か変化があった時のみで良いでしょう。

31

1 DMD のお子さんと若い男性、特にステロイドを内服している場合は、骨も弱くなってい

ます。

2お子さんの骨が丈夫であり続けるためには、正しい量のカルシウムとビタミン D を摂取す

ることが大切です。

3主治医は、お子さんが歩行不能となってからは、お子さんの脊椎を特に注意深く診察する

必要があります。特に、成長期にある場合、側わんが急速に進行することがあるため、注

意が必要です。

4もし脊柱の手術が必要となったら、執刀医が経験を積んだ整形外科医であることの確認と、

呼吸筋や心筋へ適切な配慮が重要な鍵となります。

５お子さんが背中の痛みを訴えているのであれば、医師の診察を受けるべきでしょう。

整形外科的なケアの仕方　骨と関節の問題への対策第６章

覚 え て お き た い 重 要 な ア ド バ イ ス
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●予防策
◆姿勢には常に注意を払いましょう。歩行可能なお子さんでは非対称性の関節こう縮を
予防することと、車椅子には脊柱と骨盤を対称に支持し、脊柱が伸展した状態を保てる
よう適切な座席を使用しましょう。脊柱コルセットは、手術時期を遅らせる目的では使
用しませんが、手術が出来ない場合や、手術が治療法として選択されない場合に使用す
ることがあります。

●治療
◆脊椎後方固定術は、側わんの角度（コブ角と呼ばれています）が20°を超えていて、
成長が止まっていない、ステロイドを内服していないお子さんに適応が検討されます。
手術の目的は、快適さと機能性を維持できる最善の姿勢を保つことにあります。ステロ
イドを内服しているお子さんでは、側わんが悪化するリスクが低いため、手術を行う決
定を、コブ角が40°を超えるまで延ばせると考えられています。
◆どのような手術が必要になるかを主治医とよく相談し、疑問があればどんなことでも
聞いておくことが重要です。

●骨の健康管理
◆骨の健康は、DMD患者さんにとって、歩行可能期と歩行不能期の両方を通じて大切
です。DMD患者さんは全ての年齢層において骨が弱く、特にステロイドを内服してい
るとその傾向は強くなります。普通の人に比べて、骨密度が低く、骨折の危険性が高い
ことが知られています。

●長骨の骨折のケア
◆下肢の骨折は、歩行機能の維持に大きな影響を与えます。そのため、DMD患者さん
は、なるべく早く自分の足で立てるように手術が検討されます。もし骨折してしまった
ら、必ず理学療法士にもその事を伝えておきましょう。
◆もし歩けるDMD患者さんが骨折したのであれば、内固定術（骨折をなるべく早く固
定する手術法）を行うことで、歩行を早期に再開しかつ歩行機能を維持できる可能性が
高くなります。
◆既に歩けなくなった患者さんの骨折では、機能的肢位や関節こう縮の発生に配慮しな
がら、添え木やギブスで安全に治療することができます。

●骨の健康について
◆ステロイド療法は骨密度を低下させるリスクがあり、脊椎骨折のリスクも高めること
が知られています。通常、脊椎骨折は、ステロイド療法を行っていないお子さんには起
こりません。骨密度は血液検査、骨スキャン、その他X線検査（コラム７を参照）など



で判定します。この分野は、最良の判定法をさらに研究することが必要な分野です。

●可能な処置
◆ビタミンD：　実際に欠乏症になっているのであれば必要です。お子さんでは栄養補
助食品の使用を検討します。
◆カルシウム：　食事から摂るのがベストですが、食事が適切でない場合には栄養士の
指導のもとで栄養補助食品の使用を検討します。
◆ビスフォスフォネート：　脊椎骨折には、ビスフォスフォネートの静脈内投与が推奨
されています。
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●運動不足

●筋力低下

●ステロイド療法

コラム７　骨の健康管理
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■ メ　モ



通常、歩行が可能な間は呼吸や咳
せき

をすることに問題が生じることはありません。しか
し、徐々に呼吸筋が冒されるため、年齢が上がるにつれて呼吸器感染症にかかりやすく
なります。これは多くの場合、咳

せき

が上手にできないことに起因します。その後、睡眠中
に呼吸の問題が生じてきます。さらに年齢が上がると、日中でも呼吸の補助が必要と
なってきます。段階的に進行していく問題であるため、適切な観察、予防、治療や処置
に基づいて計画的かつ先を見越した呼吸器ケア対策を立てることができます。また、治
療チームには、非侵襲的換気療法（鼻マスク人工呼吸）や、エア・スタッキングと呼ば
れる肺に入れられる空気量を増加させる技術と、人または器械による咳

せき

の介助法に精通
した医師や治療専門家が配置されていることが必要です。

●観察
◆デュシェンヌ型筋ジストロフィー（以下「DMD」）のお子さんがまだ歩ける間は、必
要最低限の呼吸機能評価（例えば、年１回の努力性肺活量[FVC]の測定）を行ってお
けば良いでしょう。それによって、お子さんは呼吸機能評価に使用する機材に慣れるこ
とができ、また、治療チームはそのお子さんの最大の呼吸機能を知ることができます。
◆呼吸機能評価が重要になってくるのは、自力で歩けなくなった後です。この評価では、
FVCや咳

せき

の最大呼気流量などを測定することが大切です。睡眠時の酸素濃度測定など
他の測定も役に立つので、年齢が上がるにつれて評価項目に加えていく必要があります。
呼吸機能を評価する頻度は病期によって異なりますが、FVCは少なくとも６ヶ月毎に
測定していくと良いでしょう。
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1お子さんの最新の呼吸機能評価のコピーを携帯しておき、いつでも医師に見せられるよう

にしておきましょう。

2お子さんはハロセン（吸入麻酔薬）やサクシニルコリン（筋し緩剤）の投与を受けてはな

りません。

3手術の前に、呼吸機能の検査を受けなければなりません。必要に応じて、症状が出る前に

速やかに治療することができます。

4呼吸器感染症にかかった場合、咳
せき

の介助と抗生物質治療を受ける必要があります。

5低換気の症状と咳
せき

が弱くなっていないかを観察し、必要に応じて治療が行えるよう、医療

スタッフに報告しましょう。

6病気や怪我をして酸素濃度が低下している場合、医師は酸素投与を慎重に行わなければな

りません。酸素投与によって自発呼吸を弱めることがあるからです。

呼吸のケアの仕方　呼吸筋のケア第７章

覚 え て お き た い 重 要 な ア ド バ イ ス



●DMDが進行してきたら、補助的な酸素療法を行う場合に注意が必要です。

●酸素療法によって見かけのうえでは低酸素状態は改善しますが、一方でその原因となって

いる肺の虚脱、呼吸能力の低下といった状態が把握されにくくなります。

●酸素療法によって、呼吸ドライブ（呼吸中枢への呼吸をしなさいという命令）が減少し、

体内に二酸化炭素がたまってしまうことがあります。

●人または器械による咳
せき

の介助と、非侵襲的換気療法（鼻マスク人工呼吸）が必要になると

思われます。これらの代わりに酸素療法を行うことは推奨されず、危険です。

●酸素療法は時に必要となりますが、もし酸素療法を行うのであれば慎重に血液ガスをモニ

タリングしながら行うべきであり、また、必要に応じて呼吸補助を併行して行うべきです。

コラム８　重要事項  -  注意点
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息子さんの年齢が上がるにつれて、呼吸の問題が生じている可能性を示すサインを見
逃さないよう注意することが重要になります。もしそのようなサインを見つけたら、医
師に報告しましょう。以下が、医師へ報告すべきお子さんの状態です。

▪軽い上気道感染が長引く。例えば、風邪からの回復が遅く、悪化して気管支炎になり、
頻繁に抗生剤治療が必要になる、などです。

▪いつもより疲れやすい。
▪息が切れる。通常の呼吸に戻れないかのように見えたり、会話を続けることが難しい。
▪常にあるいは朝に頭痛がある。
▪理由もなくしばしば眠気がある。
▪睡眠に問題がある。長い時間起きている。目覚めに問題がある。悪い夢を見る。
▪起きあがって呼吸を整えようとしたり、心臓がドキドキすると訴えたりする。
▪集中力が低下している。

●予防
◆2歳以上の患者さんには、各自治体の接種プログラムにのっとり、肺炎球菌ワクチン
を繰り返し接種することが必要になることがあります。年に1回のインフルエンザワク
チン接種も推奨されます。ステロイド治療を受けている場合でもこの二種のワクチンは
接種できますが、ワクチンによる免疫反応が弱まってしまう可能性はあります。ワクチ
ンに関する最新の詳細な情報や、接種してはいけない例、接種スケジュールについての
情報は、国の機関から得ることができます。ワクチン接種の方針は、2009年に流行し
たH1N1インフルエンザのような新たなウイルス性感染症の発生などに応じて適宜変
更となります。そのため、ワクチン接種に関する最新情報を知っておくことが大切です。
◆呼吸器感染症にかかってしまった場合、人または器械による咳

せき

の介助に加えて、抗生
剤の使用も検討するべきです。



●処置（以下の処置を行うには、専門家が必要です。）
◆どのような処置が必要かは病期によって異なります。第一に、深呼吸をすることで肺
に入る空気の量を増やす手法（エア・スタッキング）が役に立ちます。DMD が進行す
るにつれて、咳

せき

をしても十分に排たんできなくなってきます。この状態を改善するよう
な手法、例えば、人または器械による咳

せき

の介助が必要となります。また、「観察」の項
で示したような症状が進行してくると、時間の経過とともに、先ず夜間の呼吸補助が必
要となり、さらに進行すると日中にも呼吸補助が必要となってきます（夜間 / 日中の非
侵襲的換気療法）。非侵襲的換気療法による呼吸補助は、健康を保つために非常に重要
な手段です。場合によっては、手術で首にチューブ ( 気管カニューレ ) を留置し、そこ
から換気を行うこともあります（侵襲的換気療法ともいいます）。こういった処置によっ
て健康を保ち、急性疾患にかかりづらくすることができます。
◆手術の予定がある場合、その前後では呼吸に特に注意することが必要です（手術に関
連した呼吸の問題については第 11 章を参照）。
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■ メ　モ



デュシェンヌ型筋ジストロフィー（以下「DMD」）における心臓のケアの目的は、病
気の進行の全段階に発生してくる心機能の悪化（多くは心筋の併発症である心筋症や心
拍リズムの問題で例えば動

ど う き

悸をもたらす不整脈など）の早期発見と治療です。多くの場
合、心機能の悪化は明らかな症状がないまま進行するため、迅速に治療できるよう心機
能の悪化の有無を注意深く観察していく必要があります。心臓のケアを行うにあたって
の重要なポイントは、観察と早めの対策です。治療チームの中に循環器科専門医が入っ
ていることを確認してください。

●観察
DMDの診断が確定した時点または遅くとも6歳までには、心機能の基本状態を検査

しておく必要があります。必要最低限の検査は、心電図と心臓超音波検査などです。

心機能の検査は、10歳までは少なくとも２年に１回受けましょう。10歳またはそれ
以前でも心機能の悪化のサインや症状が出現していれば、年に１回全ての心機能の検査
を受けましょう。検査で異常があった場合、さらに頻繁な検査が必要となり、少なくと
も６ヶ月に１回は検査を行います。また、薬物療法も開始するべきです。

●治療
アンギオテンシン変換酵素（ACE）阻害薬が最も重要な選択肢となります。β

　ベータ

遮断
薬や利尿剤なども良い治療薬で、心不全の治療ガイドラインに沿って使用されます。治
験の結果では、心機能異常のサインが現れる前に、心筋症の予防的治療にACE阻害薬
を使用すると良い、という証拠が報告されています。この点については、確実な推奨事
項が得られるようなさらなる研究結果が待たれています。

心拍リズムの異常は、速やかに精査して治療を開始するべきです。脈拍の上昇は
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1お子さんの心臓は、DMD の診断が下された時点から、定期的に検査する必要があります。

2 DMD では、症状が現れる前に心臓が影響を受けていることがあります。

3すなわち、心臓に症状がなくても心臓に対する投薬を開始しなければならないことがある、

ということです。

4速やかに治療が開始できるように、症状が出る前に心機能の悪化を発見することは重要で

す。

5お子さんの診療に関わる他の医師たちにも見てもらえるように、お子さんの最新の心臓検

査データのコピーを携帯しましょう。

心臓のケアの仕方　心筋のケア第８章

覚 え て お き た い 重 要 な ア ド バ イ ス
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DMD患者さんによく見られる所見ですが、心臓の病気が潜んでいることがあります。
もし新たな所見として現れたのであれば、原因をきちんと検査するべきです。

ステロイド治療を受けている患者さんでは、心血管系に対して特に注意を払う必要が
あります。特に、高血圧には注意しましょう。ステロイドの量を変更したり、さらに治
療を追加する必要が出てくることがあります（23 ～ 25ページの表１を参照）。



病期に応じて、栄養士（または栄養学者）、えん下/言語療法士、胃腸科の医師といっ
た専門家に相談することが必要です。

●栄養の管理
◆第一に、デュシェンヌ型筋ジストロフィー（以下「DMD」）の診断が下されてからは、
低栄養状態または肥満を予防するために、一生を通じて良好な栄養状態を保つことが重
要です。年齢相応の体重あるいはBMI（体重指数）を体重成長曲線上で標準範囲内の
値に保つことも重要です。多くの種類の食材を使って、バランスよく各種栄養素を摂取
するように気をつけましょう。栄養バランスの良い食生活に関する家族向けの情報は、
ほとんどの栄養指導書に記載されています。

◆お子さんの体重と身長は定期的に記録する必要があります（お子さんが歩行不能であ
れば、上肢の長さから推定される身長を算出します）。以下の場合は、経験を積んだ栄
養士（または栄養学者）に相談しましょう。すなわち、お子さんに体重過多または体重
不足がある場合、意図せぬ体重減少や増加または体重の増加不良がある場合、大きな手
術が予定されている場合、慢性的な便秘がある場合、そして、えん下（飲み込み）障が
いがある場合です。お子さんのDMDの診断が確定したときやステロイド治療を開始す
る時にも、専門の栄養士または栄養学者に相談しましょう。各食事のカロリー、タンパ
ク質、水分量、カルシウム、ビタミンD、および、その他の栄養素についても、きちん
と評価しておく必要があります。

◆DMDのお子さんには、毎日ビタミンDとミネラルを含めて複数のビタミンを摂取さ
せましょう。

◆体重が減少している場合には、飲み込みの障がいがあるかどうかを調べることが重要
です。しかし、循環器または呼吸器等の他の系に合併症がある時にも体重が減る可能性
のあることに注意して下さい。予期せぬ体重減少があれば、可能性のある他の原因につ
いても調べることが重要です。

●飲み込みの管理
病期が進んでくると、飲み込みに使う筋力の低下が飲み込みの障がいを引き起こし、

やがて栄養の問題が目立ってきます。これは、非常にゆっくり起こることが多く、見抜
くことが難しいことがあります。

胃腸のケアの仕方　栄養、飲み込み、その他の胃腸の問題点第９章
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◆誤えんの症状がある（気管に食べ物が流入する）場合や飲み込みに関連した筋肉の動
きが悪い（食べ物が喉につかえる様な感覚がある）場合には、診察とX線検査により「え
ん下」の機能を調べることが必要です。これらの症状は、飲み込みの障がいの指標とな
り得ます。このような指標には、他に、意図せぬ10%以上の体重減少もしくは成長期
のお子さんの体重増加不良、食事時間の延長（30分以上）、または、食事の時の疲労感、
よだれ、せき、もしくは、むせ、があります。

◆液体が肺に落ち込むことにより生じる肺炎（誤えん性肺炎）、原因不明の呼吸機能低下、
または、不明熱がある場合は、飲み込みの障がいがあるかどうか精査が必要となる可能
性があります。

◆飲み込みの障がいがある場合には、お子さんに合わせた治療計画を立てるために言語
療法士が加わる必要があります。その目的は、良好な飲み込み機能を保つことです。

◆体重の保持や口からの水分摂取が十分できない場合には、経鼻胃チューブの留置を検
討しましょう。経鼻胃チューブの留置に伴う危険性と長所については、注意深く検討す
る必要があります。胃ろう造設術は、麻酔についての懸念事項と家族や個人が好むかど
うかを考慮したうえで、内視鏡または開腹手術により行います。適切な時期に栄養チュー
ブを留置することにより、無理に食べなくてはならないという大きなストレスがなくな
る場合があります。飲み込みに関係する筋肉に問題がなければ、栄養チューブを造設し
たからといって食べたいものが食べられなくなるわけではありません。食事の時間に必
要なカロリーや栄養素を摂取することにばかり気をつかう必要がなくなるため、食事を
より楽しむことが出来ます。

●その他の胃腸の問題点
DMD患者さんに最もよく認められる胃腸の障がいは、便秘と胃・十二指腸逆流（胸

焼けの原因）です。便秘は、加齢によるか手術後に生じるのが一般的です。生存期間が
長くなるにつれて、例えば、人工呼吸器の使用により空気を飲み込んでしまい胃や腸が
拡張するなどの他の合併症も報告されています。

◆下剤や他の薬剤が有効な場合もあります。十分な量の水分を摂ることは重要です。十
分な量の水分を摂れない場合は、繊維質を摂りすぎると却って症状が悪化することがあ
ります。

◆逆流症のほとんどは、適切に薬剤を使用すれば治療できます。ステロイド治療または
ビスフォスフォネートの内服治療を行っているお子さんには、合併症を予防する目的で



●DMD のお子さんは、できれば中核となる病院または専門家がいる診療所を訪ね、この病気

について経験豊かで良く知っている歯科医師に診てもらうべきです。歯科医師の仕事は、質

の高い治療、口
こう

くう内の健康、そして、幸せな生活のために懸命に努力すること、さらに、家族

と地域でのお子さんのかかりつけ歯科医の情報源となることになります。この歯科医師は、

DMD のお子さんの歯と骨格の発育に見られる特別な差を見極め、かつ、十分な知識と経験を

備えた歯列きょう正医と協力することになります。

●口
こう

くうと歯のケアは、良好な口
こう

くうと歯の衛生を保つための予防策に基づくべきものです。

●お子さんの手、腕、首の筋力が低下し始めたら、口
こう

くう衛生を保つために、お子さんに合った補

助器具の使用と介助を行うことが重要です。

コラム９　口くう（こうくう）ケアの勧め

通常は制酸剤を処方します。

◆口
こう

くうのケアは重要です。DMDの治療と管理に関する国際的な統一見解には記載さ
れていませんが、TREAT-NMDは、コラム9に概略を記したように専門家が勧める口

こう

くうケアの方法を開発しました。
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1医師の診察を受ける時は、お子さんの身長と体重をチェックしましょう。

2適正量のカルシウムとビタミン D を含んだバランスの良い食事をお子さんに摂らせましょ

う。

3栄養士（と栄養学者）はお子さんの健康管理チームの重要なメンバーです。栄養管理をし

たり、お子さんがきちんと食べられるようにお手伝いをしています。

4お子さんに飲み込みの問題のサインがあれば、調べてもらう必要があります。

5口から十分な食事ができなくなったときに、体重を保つための最終手段としては胃ろう造

設が検討できます。

覚 え て お き た い 重 要 な ア ド バ イ ス
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■ メ　モ



デュシェンヌ型筋ジストロフィー（以下「DMD」）患者さんは、行動面の問題や学習
障がいといった心理社会的な問題を抱えるリスクの高いことがあり、治療を行う際は、
心理社会的な幸せのための支援が不可欠です。社会参加するうえでの困難は、友人を作
る、社会的な状況を判断する、物事の見通しを立てるなどの社会参加に必要な技能に問
題があることがある一方、 DMDがもたらしたもの（例えば、身体的な制限）は、社会
での孤立、引きこもり、社会活動への参加の減少などをもたらすことがあります。多く
の親は、お子さんの心理社会的な問題と、その問題を認識して適切に対処するうえでの
困難とによるストレスの方が、DMDによる身体状況からのストレスよりも強いと感じ
ています。

お子さんが自分自身の状況について心配しているようであれば、率直かつ意欲的にお
子さんの疑問に答えてあげて下さい。これは、今後の問題を防止するためにも役に立ち
ます。DMDのお子さんは、親が考えている以上に自分自身の状況を理解していること
がよくあります。お子さんの質問に対して率直に答えることは重要ですが、お子さんの
年齢に合わせて答え、たずねられたことについてだけ答えるようにしましょう。これは
非常に難しいことかも知れませんが、患者さん支援団体がするように、病院のスタッフ
も、他の各家族との関わりから効果が実証された支援やガイドラインを提供してくれま
す。

DMDのお子さん全てが必ずしも心理社会的な問題を抱えているわけではありません
が、家族は以下のことに注意して下さい。

▪言語の発達、理解力、短期記憶力の不足
▪学習面での問題
▪社会との関わりや友人を作るうえでの困難（すなわち、未熟な社会性、社会的技能

の乏しさ、引きこもり、仲間からの孤立など）
▪心配事や不安感
▪頻繁ないさかいと不機嫌
▪一連の自閉症に関連した障がい、注意欠陥多動障がい（ADHD）、強迫性障がい
（OCD）を含めた行動や神経発達の障がいリスクの増大

▪感情の抑制困難や抑うつの問題が起こる可能性。精神的な柔軟性と適応力の欠如に
よる不安感が問題化する可能性と、その悪化の可能性（すなわち、過度にかたくな
な思考プロセス）

▪これらのことが原因でおこる敵対的であったり理屈っぽすぎる行動と気分の障がい
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心理社会的なケアの仕方　行動面と学習面での手助け第10章
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▪加えて、DMD のお子さんを持つ親が抑うつを抱える割合が高いことから、家族全
員を診察および支援する必要性が低く判定されていること

心理社会的なケアでは、問題を予防し、早期に治療することに重点を置いて下さい。
なぜなら、これによって最大の成果が期待できるからです。一般的に、心理社会的な問
題は、健常者に用いる治療と同じく有効で証拠に基づいた医療行為により治療されなけ
ればなりません。つまり、患者さんが心理社会的な問題を抱えていると思ったなら、進
んで助けを求めることが重要です。

●評価
お子さんによって必要な項目は異なりますが、様々な項目について検査してみようと

考えるのに重要な時期は、診断が確定した時またはその直後（診断確定後の 6 ～ 12 ケ
月の期間に評価を何回か行うことは、治療方針を調整可能にするために有益なことがあ
ります）、就学前、身体機能の変化があった時などです。本ガイドブックに記載した検
査や治療と処置を全ての医療施設で直接受けられるわけではありませんが、本ガイド
ブックの推奨事項は医療スタッフ間の差をなくし、さらに、専門医への紹介に導く指針
となるものです。

▪感情の調整と処理、年齢に応じた学力の発達、会話と言語の発達、自閉症などの疾
患の存在、そして、社会的支援について評価してもらいましょう（社会福祉事業の
専門家は、経済的な支援を得られるように手助けし、社会支援のネットワークを構
築し、必要があれば家族に対して心が健康であるように支援をしてくれます）。

▪ DMD 患者さん、両親、兄弟姉妹の心理社会的な幸福は、DMD の治療の一部とし
て当然含まれていなければならないものです。

●処置
ケアと支援の面での処置
▪ケア・コーディネーターの役割は非常に重要です。彼らは、家族との連絡窓口とな

ることができ、そのため、家族から信頼される人物になり得ます。ケア・コーディ
ネーターには、家族が通常求める情報を提供できるように、神経筋疾患に関する十
分な知識と経験が求められます。

▪ DMD であることが原因で、社会的な問題や社会からの孤立が起こらないようにす
るために、先を見越した処置を行うことが必要です。有効な処置例には、学校や仲
間同士での DMD についての関心を高め教育を深めること、適切な運動やキャンプ
に確実に参加すること、介助犬を与えること、インターネットや他の活動を通じて
他の人たちと連絡を取り合うこと、などがあります。



潜在的な学習障がいに対処し、修正しないとお子さんの筋障がいを悪化させる活動（例
えば、体育の授業）、エネルギー低下と疲労等の有害な活動（例えば、昼食を摂る前や摂っ
た直後の長距離歩行）、安全を害する活動（例えば、運動場での活動）、そして、行動の
問題に悪影響を与える活動を修正するために、特別にお子さんに合わせた教育計画を開
発するべきです。

▪あなたが持っている全ての情報を学校側と共有し、支援が必要になったときにお子
さんを介助するために常駐している人を確認しておきましょう。DMD のお子さん
が良好な社会性を発達させるためと、より高度な教育や就職に備えるために必要な
あらゆる教育を確実に受けられるようにするには、先を見越して対処することが重
要です。そのためには、学校が患者さんの立場に立つことが必要です。

▪独立を促し、意思決定に加わらせる（特に、治療と関連して）ことは、自主独立を
促すうえで必要であり、大変重要です。これは、小児から成人のケアに計画的に移
行するプログラムの一部に組み込むべきです。

▪社会的な技能と学習の技能の発達を手助けすることにより、成人してから仕事を見
つけやすくなり、通常の社会生活に参加しやすくなります。DMD のお子さんは、
それぞれのお子さんに合わせて設定された目標に到達できるように、支援を受ける
ことで本当に助けられるのです。

▪必要に応じた緩和ケアサービスの利用は、安心感を得たり、苦痛から逃れたり、生
活の質を高めたりするのに適しています。緩和ケアチームは、とう痛（痛み）の管
理だけではなく（コラム 6）、感情と精神を支え、治療の目標を設定する際や医療
に関する難しい決定を行う際に家族を支援し、家族と医療チームとのコミュニケー
ションを図り、さらに、悲しみ、喪失感、親族との死別に関連した問題に対処する
こともできます。

●精神療法と薬物療法
良く知られた支援技術が様々な分野に存在しています。これらには、行儀の悪さやい

さかいに対処できるように両親に対して行う研修、個人療法や家族療法、そして、認知
行動療法が含まれます。応用行動解析を行うことにより、自閉症に関連した特定の行動
について支援が得られることもあります。

感情または行動の問題に対する対策として薬物療法を行うことにより、好ましい効果
が得られるお子さんや大人もいます。専門の医師により、抑うつ、攻撃性、強迫性障が
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● DMD のお子さんには、IQ（知能指数）の障がいおよび特定の学習障がいと同様に、言葉の

発達、短期間の言葉の記憶、発声に関した問題を含めて、あるパターンを持った、文献に

もよく記録されている発語と言語の障がいがあります。こうした障がいは DMD のお子さん

の全てに起こるわけではありませんが、周囲の人がお子さんに注意を払い、もしこうした

障がいがあれば、手助けをすることが必要です。

●同年齢の一般のお子さんたちと比べると、DMD のお子さんでは初期の言語発達に遅れの認

められることが一般的です。言語を獲得し言語を高めていく能力における差は、幼少期全

体にわたって認められ得るものです。重要なことは、発語と言語の問題に周囲が注意を払

い、治療することです。発語と言語発達の遅れの問題は、検査を受けて、治療しましょう。

●発語や言語に関する問題が疑われたら、発語と言語の検査と治療について言語療法士に必

ず相談しましょう。

●発語と言語の問題がある DMD のお子さんにも、口の周囲の筋力が低下し発語が不明瞭な年

長者にも、発語に関係する筋肉の運動を行い、構音の手助けをすることが適切であり必要

です。

●これより年長の DMD 患者さんでは、発声や呼吸補助に伴う問題が原因で言っていることが

分かりにくくなったときには、治療計画を作成して発声練習や声量の増幅を行うことが適

切です。

コラム10　発語と言語の管理 - 詳細について
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い、注意欠陥多動障がいのいずれかであると具体的に診断された場合には、専門家によ
るモニタリングのもとで薬物療法を行います。

1大切なことは、お子さんとご家族が心理社会的な健全さを保つことです。

2お子さんは、高い確率で心理社会的な問題を抱える可能性があります。

3あなたとご家族は、抑うつなどの問題を抱える危険性があります。

4心理社会的な問題をケアする最善の方法は、それらの問題の早期発見と早期治療です。

5言葉を正しく使うことが困難な場合があり、学校でも言葉の問題により種々の困難が持続

することがあります。こうしたことは、DMD ではよく起こりますが、お子さんの状態を

適切に理解し、的確な助言を行うことで、支援することができます。

6 DMD のお子さんの学習障がいは悪化するものではありません。ほとんどのお子さんが、

適切に手助けをしてあげれば、学校の勉強についていくことができます。

覚 え て お き た い 重 要 な ア ド バ イ ス



全身麻酔が検討される状況には、デュシェンヌ型筋ジストロフィー（以下「DMD」）
に関連するもの（例えば、筋生検、関節こう縮の手術、脊椎の手術、胃ろう造設術など）
と、関連しないもの（例えば、急な手術が必要な状況）の両方があります。それぞれの
状況に特有の問題で、安全な手術の計画を立てるために考慮に入れる必要のある問題は
多くあります。

●麻酔薬および安全に手術を行うための考慮すべき事項
▪麻酔薬の使用には常に危険が伴い、特に DMD の息子さんが麻酔を受ける際には、

安全を重視して静脈麻酔の使用や特定の薬剤の不使用などの特別な配慮をする必要
があります。

▪特に脊椎固定術などの大手術では、出血を極力抑えることが重要です。こうした状
況では、整形外科医と麻酔科医が出血量を抑えるために特別の技術を用いることが
あります。

▪詳細は原著（Lancet Neurology 2010 年）を参照して下さい。

●心臓に関連して配慮すべき事項
▪全身麻酔を受ける前に、心臓超音波と心電図による検査を行いましょう。この検査

を過去１年間以上受けていないか、または、過去７～ 12ケ月間に心臓超音波で異
常を指摘されているならば、鎮静剤投与や局所麻酔(硬膜外麻酔など)を行う前に
も心臓超音波と心電図による検査を行いましょう。

▪過去に心臓超音波で異常を指摘されているならば、局所麻酔を行う前にも、心臓超
音波検査を行いましょう。

●呼吸に関連して配慮すべき事項
▪DMDのお子さんに既に呼吸筋の障がいが出ていれば、それによって手術の危険性

が高まっているとはいえ、いくつかの方法によって手術の安全性を高めることがで
きます。術前にDMDに精通した医療機関で呼吸機能の検査を行うことは非常に重
要です。換気や介助による咳

せき

についての術前訓練をしたり、特別な処置を行うこと
が必要な場合があります。

▪DMDのお子さんが手術を受ける際は、医療チームに理学療法士も加わる必要があ
ります。

▪DMDのお子さんに安全な手術を行ううえで重要なことは、治療計画をきちんと立
て、安全性を最重視した判断とケアを行うことです。
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手術に関連して考えるべきこと第11章
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1麻酔には常に危険が伴いますが、DMD のお子さんが麻酔を受ける場合には、完全静脈麻

酔の実施やサクシニルコリン薬の不使用などの安全性への特別な配慮が麻酔をより安全な

ものにします。

２手術を計画する場合は、心肺機能を適切に判定しておくことが重要になります。

３治療に関わる全ての医師が、DMD についてと、投薬を含めたお子さんの全ての治療内容

について、きちんと説明を受けるようにして下さい。

覚 え て お き た い 重 要 な ア ド バ イ ス



●緊急時に病院に行く必要があると判断した場合に気をつけた方が良いことが
あります。

▪デュシェンヌ型筋ジストロフィー（以下「DMD」）と診断されていること、現在の
使用薬剤、呼吸や循環器の合併症の有無、お子さんの重要な医療情報を持つキーパー
ソンについては、入院する病棟のスタッフにきちんと伝えましょう。

▪健康管理の専門家の多くがDMDの治療に精通しているわけではないため、現在の
平均余命と期待される最善の生活の質についても説明した方が良いでしょう。

●ステロイド
長期間にわたるステロイドの使用は医療スタッフに明らかにしておく必要がありま

す。医療スタッフには、お子さんがステロイドを使用している期間と使用を忘れたこと
があったかどうかを伝えましょう。過去にお子さんにステロイドの使用歴があれば、医
師に伝えることも重要です。

▪ステロイドはストレスに対する応答を弱めます。そのため、長期間ステロイドを使
用している患者さんが体調不良なときはステロイドの追加投与が必要なことがあり
ます。

▪ステロイドの使用は胃潰瘍のリスクを高めます。
▪他に、急に発症する合併症はほとんどありません。

●骨折
DMDのお子さんには、骨折をおこす危険があります。もし歩行が既に困難な状態で

骨折を起こせば、再び歩くことは困難でしょう。骨折がある場合は、理学療法士と他の
医療チーム関係者に骨折があることを伝えましょう。そうすれば、この人たちが必要に
応じて整形外科医に相談してくれるでしょう。

▪歩けるなら、骨折した足の治療には、ギプス固定よりも手術の方が良い場合がしば
しばあります。

▪できる限り早く再び歩けるようになるために理学療法士から必要な情報を得ること
は極めて重要です。

▪もし骨折が強い背部痛を伴う脊椎（背骨）の骨折であれば、適切な治療を行うため
に整形外科または内分泌科専門医の診察を受けることが必要です（第６章を参照）。

●呼吸の問題
最新の呼吸機能検査（例えば、努力性肺活量: FVC）の結果をメモして携帯するよう

にしましょう。呼吸の情報は、お子さんの容態が急に悪化したのかどうかを医師が判断
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救急処置に関連して考えるべきこと第12章
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するのに役立ちます。

努力性肺活量と咳
せき

の強さが低下したときにこそ、呼吸障がいが生じる危険性がありま
す。

▪介助により、肺からたんを除去することが必要な場合があります。
▪咳

せき

介助をすることが重要な場合があります。
▪抗生物質が必要な場合があります。
▪時には、人工呼吸器を使用し呼吸補助をすることも必要です。
▪感染症にかかったときに、呼吸機能が正常と異常の境界域にまで下がると、呼吸補

助が必要となる危険性が高まります。呼吸筋力が低下した患者さんでは二酸化炭素
の濃度が上昇する危険があるため、オピオイド鎮静剤や他の鎮静剤を使用する際の
ケアは、人工呼吸器を使わずに酸素療法を行う場合のケアと同様に不可欠です。

▪既に夜間に呼吸器を使っている場合、急に体調が悪くなった際や治療を行う際に呼
吸器を使用することは不可欠です。お子さんが呼吸器を既に使用しているのであれ
ば、早急に呼吸管理ができるチームに加わってもらいましょう。

呼吸器（または同様の装置）を使用している場合は、病院にその機器を持参しましょう。

●心機能
心機能の最新のデータ（例えば、左心室の駆出率：LVEF）、心臓への投薬があれば

薬剤名、普段診察している循環器科医の氏名をメモして携帯するようにしましょう。こ
れは、救急医にとって、診察している問題が心臓の問題による可能性が高いかどうかを
決定するうえで役に立ちます。

▪心臓のリズム障がいや心筋症のリスクを認識しておくことは重要です。

手術あるいは鎮静が必要な場合には、麻酔の危険性（第11章を参照）について常に
考慮しましょう。
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1事故や緊急の際には、医師よりも家族の方が DMD についてよく知っていることがよくあ

ります。

2もしお子さんがステロイドを服薬しているならば、医師または医療スタッフに伝えましょ

う。

3骨折がある場合には、救急担当医または医療スタッフに、主治医か理学療法士に相談して

欲しいと、はっきり伝えましょう。

4可能ならば、お子さんの努力性肺活量や左室駆出率などの最新の検査結果を持参しましょ

う。

5息子さんの血中酸素レベルが急に下がった場合、医師は、酸素または鎮静剤の投与に細心

の注意を払わなければなりません。

覚 え て お き た い 重 要 な ア ド バ イ ス
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■ メ　モ
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米国筋ジストロフィー協会（MDA）
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「家族のためのガイドブック」の翻訳（日本語版作成）は
独立行政法人 国立精神・神経医療研究センター（NCNP）の研究グループが行いました
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