






デュシェンヌ型筋ジストロフィー(DMD)は出生男児およそ 4,000 名に 1 名の割合で発生す

る重篤な X連鎖性劣性遺伝病である。人類が罹患する病気のなかで最も悲惨な疾患といわ

れている。我が国では患者数約 7,000 名,毎年 150 名前後が発生していると推定される。

患児は出生直後は正常であるが,3 才から 6才頃までに徐々に歩行障害などが発症し,12 才

までに車椅子を必要とし,20 才までに死亡する。DMD の根本的な治療法は残念ながらまだ

ないので患児を持つ家系内の女性で,出産を考える人にとって本人が保因者か否か,あるい

は妊娠した場合に胎児が正常か罹患児かの決定は深刻な問題となっている。かって妊娠中

期に胎児の臍帯血を採取しその CPK 測定による診断も行われた。しかしこの診断法の信頼

性は乏しく,現在では利用されていない。


