
筋疾患の病因・病態解析

　筋疾患には、筋ジストロフィー、先天性ミオパチー、遠位型
ミオパチーなどの遺伝性のものから、筋炎などの非遺伝性の
ものまで幅広い種類があります。私たちはその病因と病態を
明らかにして、治療法開発へと繋ぐことを目指しています。
　特に筋炎については、ここ20年ほどの間にその疾患概念が
大きく変化してきました。例えば、皮膚筋炎という疾患は皮膚
炎と筋炎をきたす疾患であると理解されていましたが、患者
骨格筋内でI型インターフェロンが作用していることが明らか
にされ、I型インターフェロン病であるとの理解に変わりつつ
あります。私たちはI型インターフェロンが作用した際に発現
するMxAが患者筋で発現していれば、皮膚筋炎と診断できる
ことを明らかにしました。この発見により、皮膚症状のない皮
膚筋炎が存在すること、また皮膚症状のない皮膚筋炎は抗
NXP-2という抗体と強く関連していること、さらには、陽性自
己抗体によって筋病理所見の特徴が異なることが明らかにな
りました。

筋疾患の診断・レポジトリー・教育活動

　筋疾患は全世界的に患者数が少ないため専門家もあまり多
くありません。筋疾患の診断には、患者さんの筋肉を一部採
取して顕微鏡下で調べる筋病理診断や、遺伝子解析を行う遺
伝学的診断などがありますが、いずれも、専門的知識が欠か
せません。疾病研究第一部はメディカル・ゲノムセンターと協
力し、国内の7割以上の検体の筋病理診断を行っています。
検査後の検体は、患者さんの同意を得た上で筋レポジトリー
として蓄積され、研究に利用されています。既に21,000検体
を越えており、世界最大規模のもののひとつです。
　また教育も重要な使命です。毎年NCNP主催で筋病理セミ
ナーを開催し、700名以上の臨床医が受講しています。また、
アジア諸国やエジプトなどの筋疾患診断の支援も行っていま
す。タイのマヒドン大学シリラート病院とは、共同で国際筋病
理セミナーを開催し、筋生検や凍結固定方法などの教育動画
を共同で作成しました。動画は2018年1月に公開以来、
107ヶ国からのアクセスがあり、国際的な医療の進展に貢献
しています。
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疾病研究第一部 は、1）筋疾患の病因・病態解明と治療法開発を目指した「研究」、2）「診断」サービ
ス提供による筋疾患臨床の後方支援、3）診断後の検体蓄積による「筋レポジトリー」構築、4）専門家
の少ない筋疾患学の「教育」提供を柱として活動しています。
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教育ビデオ公開サイトにアクセスがあった国々
（2018年1月1日～2021年5月31日）

皮膚筋炎患者筋でのMxA発現。正常筋（右）では全く発現がない
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