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（人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理指針に則る情報公開） 

『筋強直性ジストロフィーの臨床経過に影響を与える因子に関する研究』 

本研究への協力を望まれない場合は、問い合わせ窓口へご連絡ください。研究に協力されない場合で

も不利益な扱いを受けることは一切ございません。 

本研究の研究計画書及び研究の方法に関する資料の入手又は閲覧をご希望の場合や個人情報の開示

や個人情報の利用目的についての通知をご希望の場合も問い合わせ窓口にご照会ください。なお、他の研

究参加者の個人情報や研究者の知的財産の保護などの理由により、ご対応・ご回答ができない場合があり

ますので、予めご了承ください。 

 

【対象となる方】 

 研究施設に診療情報が存在している方で，以下のいずれかを有している患者： 

１）遺伝学的に筋強直性ジストロフィーの確定診断を受けている 

２）脳室周囲白質軟化症の診断名がついている 

【研究期間】 

2024年5月24日から 2029年3月31日まで 

（研究対象者登録締切日：2029年1月1日） 

 

【研究代表者】  

国立精神・神経医療研究センター病院 脳神経小児科 本橋裕子 

【研究責任者】  

神奈川県立こども医療センター   研究責任者 後藤 知英 

東京女子医科大学病院   研究責任者 石垣 景子 

 

【研究の目的及び方法】 

本研究の目的及び意義 

筋強直性ジストロフィー（DM）はミオトニー（筋強直現象），緩徐進行性の筋力低下と，多臓器障害を特徴と

した遺伝性疾患です．病型としては先天型，小児型，成人（古典）型，軽症型があります．DMでは中枢神経

の変化を伴うことも知られており，脳の画像所見として，深部白質病変, 脳室拡大, 脳梁が薄くなることなど

が知られています．また，認知機能や知的発達に問題が生じることがあります．中枢神経に構造上の変化

や認知・知的発達の問題を有する場合，運動機能の日動生活動作に低下を認めることがあり得ます．  

現在，DMにおいて，中枢神経の変化の程度が運動機能や日常生活動作にどの程度影響を及ぼしうるか

を検証した研究の数が少ない状態です．一方で，DMの病態解明の研究が進み，治療薬を開発する研究に

進捗が見られています．このような背景の中，DMの臨床経過に影響を及ぼしうる因子を検証することは重

要と考えられます． 

本研究では中枢神経障害を中心とした臨床指標が，運動機能，臨床経過とどのように関連するかを検証

します．本研究結果によって，臨床試験における評価指標の意義の明確化や，健康管理上の指針に関す

る新たな知見が得られると考えています． 
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研究の方法 

既存の診療情報を多施設から収集，解析する研究です．発達歴，日常生活動作，就学や就労に関する情

報も収集しますが，既存の情報で不十分の際に，アンケート調査を行わせていただきます． 

アンケート調査に関しては別途同意をいただいた方のみが対象となります．   

                                                                        

【利用する情報等】  

・既存の診療録情報：年齢，性別，診断の根拠となった遺伝子検査結果，合併症，頭部画像，心理検査，

言語発達マイルストーン，脳波所見，てんかんの有無，骨格筋画像，運動発達マイルストーン，日常生活動

作レベル，筋力評価，経管栄養や人工呼吸器などの医療デバイス導入時期，就学や就労に関する診療情

報 

・アンケート調査にて収集した情報（一部の患者対象）：発達マイルストーン，医療デバイス導入時期，就学

や就労に関する情報 

 

【利用又は提供を開始する予定日】 2024年５月２1日 

 

【共同研究機関】 

神奈川県立こども医療センター   研究責任者 後藤 知英 

東京女子医科大学病院   研究責任者 石垣 景子 

 

【共同研究機関以外の試料・情報を取り扱う機関】 

該当はありません 

 

 

○問い合わせ窓口 

国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター病院 

所属 脳神経小児科  氏名 本橋裕子 

電話番号 042-341-2711  

 

神奈川県立こども医療センター 

所属 神経内科  氏名 後藤知英 

総務課/倫理委員会事務局 

電話番号 045-711-2351 

 

    

○苦情窓口 

国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター倫理委員会事務局 

e-mail：ml_rinrijimu＠ncnp.go.jp  


