
『Remudy(レムディ)患者登録制度について』

本田 充
日本筋ジストロフィー協会 FSHD分科会（患者当事者）

京都大学iPS細胞研究所 櫻井英俊研究室
学術振興会 特別研究員CPD

令和３年 ２月２８日（日）
FSHD オンライン患者交流会



https://rddjapan.info/2021

今日は世界希少・難治性疾患の日！（RDD: Rare Disease Day）

希少疾患とは、
対象患者数が 5 万人未満の病気のこと。
（日本の場合）

これまでに、6000～7000の希少疾患が
見つかっている。

私達の、顔面肩甲上腕型筋ジストロフィーも希少疾患。
（FSHD： Facio-scapulo-humeral Muscular Dystrophy）
ただし、具体的な日本での患者数は不明。実態を知る必要がある！

RDDは、毎年2月最終日。
（4年に一度のうるう年にかけている）



http://www.remudy.jp/fshd/index.html

2020年9月から、RemudyにてFSHDの患者登録が開始しました。

国立研究開発法人 国立精神・神経医療研究センター による運営

http://www.remudy.jp/fshd/index.html


http://www.remudy.jp/fshd/index.html 松村先生スライドより抜粋

http://www.remudy.jp/fshd/index.html


「治験」の足掛かり

国内の実態の把握・
正確な診断

患者から医療への密な連携

http://www.remudy.jp/fshd/index.html 松村先生スライドより抜粋

http://www.remudy.jp/fshd/index.html


http://www.remudy.jp/fshd/index.html 松村先生スライドより抜粋

海外では既に稼働している国が多数！

http://www.remudy.jp/fshd/index.html


http://www.remudy.jp/fshd/index.html

2020年9月から、RemudyにてFSHDの患者登録が開始しました。

国立研究開発法人 国立精神・神経医療研究センター による運営

http://www.remudy.jp/fshd/index.html


http://www.remudy.jp/fshd/index.html 中村先生スライドより抜粋

登録は、患者ご自身（やご家族）から申し込みます。

まずは事前に主治医の先生に相談しましょう！

http://www.remudy.jp/fshd/index.html


日本筋ジストロフィー協会FSHD分科会開催。

https://youtu.be/IdxFv6ofRA0

Youtubeにて内容を公開中！

「レジストリーの必要性について」
大阪刀根山医療センター脳神経内科
松村 剛 先生

「Remudyについて～登録の仕方～」
国立精神・神経医療研究センター
中村 治雅 先生

「FSHD国際学会、国際患者会の報告」
本田 充

2020年8月29日、患者登録についてオンライン説明会を開催。

「FSHD 患者登録」
で検索！



2020年9月から、RemudyにてFSHDの患者登録が開始しました。



FSHDの診断・登録で、今起きている課題

過去に診断された症例について、
最新の基準では診断確定とならず、再検査が必要！

そのため、
すぐに患者登録できない例が発生している！



病気の仕組みから、皆さんで一緒に考えてみましょう～



FSHDの遺伝学的特徴 ＝ DUX4遺伝子が出てしまう原因
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FSHDの遺伝学的特徴 ＝ DUX4遺伝子が出てしまう原因

この先、DUX4を電球の光と思って聞いてください！



DNAメチル化（スイッチ）
ハプロタイプ（電球）

DUX4遺伝子発現（光）

FSHDの遺伝学的特徴 ＝ DUX4遺伝子が出てしまう原因

電球の光がつくとFSHDになってしまう！



4番染色体 4q35領域
D4Z4リピート配列 D4Z4リピート

の一単位
ハプロタイプ

人によってリピートの長さが異なる！ 人によって種類が異なる！

FSHDの遺伝学的特徴： いくつかの原因の「組み合わせ」

どういうときに、
電球の光がついてしまう？
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https://www.ncnp.go.jp/nin/guide/r1/FSHD.html 国立精神神経センター 疾病第一部Webサイトより

現在のFSHDの遺伝学的診断の流れ

https://www.ncnp.go.jp/nin/guide/r1/FSHD.html


https://www.ncnp.go.jp/nin/guide/r1/FSHD.html

国立精神神経センター 疾病第一部Webサイトより

むかしのFSHDの遺伝学的診断との違い

2018年7月以前は、リピートが1-6回の場合、
ハプロタイプの解析をせずに、FSHD1と診断。

2018年7月以降は、リピートが1-6回の場合
にも、ハプロタイプ解析を行って診断。

※リピートが1-6回である場合でも、4qBハプ
ロタイプである例（すなわちFSHDではない
例）が稀に存在するため。 （統計的には
数％くらいの可能性）

https://www.ncnp.go.jp/nin/guide/r1/FSHD.html


2010 D4Z4リピートと4qAハプロタイプの
組み合わせが重要であることが証明される

1884 FSHDが初めて医学的に記述される（フランス）

1952 FSHDという分類が公式に定義される

1993 D4Z4リピートの減少がFSHDの原因であることがわかる(今でいうFSHD1型)

1999 DUX4遺伝子が発見される

2009 FSHD1型と2型の分類、DNA低メチル化がわかる

2012 SMCHD1遺伝子の変異がFSHD2型の
原因の一つとわかる

2016 DNMT3B遺伝子の変異が
FSHD2型の原因の一つとわかる

2018年7月より前に遺伝学的検査にされた方や、
そもそも遺伝学的検査をしていない方は、
ハプロタイプの検査を含めた再検査が必要です！！！

FSHDの研究の歴史 （Wikipedia 英語版から）



患者とご家族の方々へメッセージ

- この10年ほどで病気の科学的な理解が進みました。

- ハプロタイプが確定していない遺伝学診断や、臨床像だけからの診断では、最新
の基準ではFSHDと言い切れないのです！

- 最新の基準で遺伝学的にFSHDと確定することは、将来の治験・治療を受けるため
に必要です！

- 再検査には時間が多少かかってしまいます。しかし、それでも再検査することは将
来の治験や治療を考えると、とても意味があります。

- 万が一FSHDでない場合も、ご自身のことを正確に知る意味で大切です。別の治療
法などがあるかもしれません！



個人的な宣伝です

インスタ始めました
hndm221122

障害や病気があるからこそ気付けたことや感じたことを発信していきます。

皆さんが共感できるか、あるいは、自分だけにしか当てはまらない狭い考え
か、などを探りながら、障害や病気とともに今の世の中を生きることの本質を
考えていきたいと思ってます！

私達のような「希少な」存在・視点は、きっとこれからの世の中に「必要」で
す！







患者登録に関する広報活動にも力を入れています。

←朝日新聞での記事掲載

・月刊雑誌「難病と在宅ケア」にも記
事掲載予定

・Webサイトやメーリングリストによる
お知らせ



患者登録に関する広報活動にも力を入れています。



日本筋ジストロフィー協会 FSHD分科会

Webページ
https://www.fshd-jp.org/

顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー情報集
（FSHD-info）＠Facebook

https://www.facebook.com/FSHDinfo/

代表： 八代 弘
事務局長： 側 克彰
副代表： 鈴木 嵩征

本田 充

他にも患者やご家族の力で支え
あって運営しています！



治療開発の現状



Genetic/epigenetic

disorder at 4q35

DUX4遺伝子発現の抑制が治療となり得る.

( cell death, myogenesis inhibition etc )

患者特異的なDUX4遺伝子発現がFSHDの病態を担う



治験情報 “losmapimod” 

- Fulcrum Therapeutics社による治療候補
薬 “losmapimod”について、現在第２ｂ相
（患者での安全性と薬効の評価）が開始さ
れた（ReDUX4)。８０人の患者（１７都市。ア

メリカ・カナダ・スペイン・フランスの４か国）
を対象とした国際共同治験。一日2回の経
口投与での服用。

- “losmapimod”は、p38というタンパク質の
活性を抑制することで、DUX4の発現を下
げ、筋力低下を防ぐことが期待されている。

- コロナ禍でも、薬を自宅配送にするなどし
て続行中、一部計画を変更し、最大４８週
で評価を行う。Fulcrum Therapeutics社webサイトより



治験情報 “losmapimod” 

- 途中経過報告 2020年8月11日時点

評価指標はdux4関連遺伝子の発現のみ。

投与開始から16週の時点で、

・被験者全体では、プラセボ群との間に
差なし。

・投与前の時点で、dux4関連遺伝子発現

が最も高かった群のみで見ると、投与群
で下げ幅に差が見られた。

- 2021年第2四半期に最終結果の予定。
Fulcrum Therapeutics社webサイトより



まとめとメッセージ

- 国外で臨床治験の進んでいる治療薬候補がある（Losmapimod、
2020年8月時点）。

- 患者登録システムは、こうした薬が日本でも承認されるための一
助となります。

- 患者会の私たちは、一人でも多くの臨床医・コメディカル・研究者
の方々に顔面肩甲上腕型（FSHD）を理解して欲しいと思っていま

す。患者団体として研究等で協力できることを探しています。必要
があればぜひご連絡ください。

- FSHDの患者さんを対応していらっしゃれば、ぜひ患者登録や私た
ち分科会のことを紹介してあげてください。





治験情報の発表内容の紹介② “ACE-083” 

- Acceleron Pharma社による治療候補
薬 “ACE-083”について、第２相試験の
結果、患者で筋肉量を有意に増加し
たが、投与開始190日間で筋肉の機

能が有意に改善しなかったことから、
残念ながら開発が中止された。

- “ACE-083”は、ミオスタチンというタン
パク質の機能を阻害し、筋肉量増大
効果がある。これがFSHD患者の筋力
を改善することが期待されていた。

Acceleron Pharma社webサイトより




