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候補薬剤 国／地域 Phase
アルベカシン, NPC-14 日本 II

Gentamicin 米 I
Atarulen (Translaruna®) 国際共同（米・欧） EMA・条件付承認

エクソン51スキップ Eteplirsen (EXONDYS 51®), PMO 国際共同（米・欧） FDA・迅速承認
SRP-4053, PMO 国際共同（欧） I/II

NS-065/NCNP-01, PMO 日本 I/II
エクソン45スキップ SRP-4045, PMO 米 I/II
エクソン44スキップ DS-5141b: Exon45, ENA 日本 I/IIA

ユートロフィン発現調節 SMT C1000 (Eztromid) 英 II
ミトコンドリア系賦活 Idebenone (Raxone®) 国際共同（米・欧） III 終了

筋萎縮抑制 抗マイオスタチン抗体 国際共同（日本含） III
筋血流改善 Tadalafil (Cialis®) 国際共同（日本含） III 終了

抗炎症・抗線維化 Givinostat (HDAC Inhibitor) 国際共同（米・カナダ・欧） III
免疫調節（NF-κB阻害） Edasalonexent 米 I/II

アルドステロン拮抗薬 Eplerenone 米 III
ステロイド受容体アゴニスト Vamorolone 米 II

プロスタグランジンD2合成阻害 TAS-205 日本 I
Follistatin 米 I/II

Mini-dystrophin 米 I
Allogeneic Cardiosphere-Derived Cells (CAP-

1002) 米 I/II

BM stem cell インド I/II
BM stem cell インド I

Umbilical cord MSC トルコ I/II

その他の筋ジストロフィーを対象とする臨床開発

対象疾患 候補薬剤 国／地域 Phase
IONIS-DMPK2.5Rx 米 I/IIa

ソマトカイン 米 II
メキシレチン 米 II

心理介入＋有酸素運動 欧 臨床試験
メチルフェニデート カナダ II

先天性筋ジストロフィー
Collagen VI & LAMA2 Omigapil 米 I

先天性ミオパチー RYR-RM N-acetylcysteine NAC 米 II
dysferlinopathy・三好型/LGMD2B

ミスセンス変異(Arg555Trp) Bortezomib スイス I

Resolaris, ATYR1940 米・欧 I/II
ACE-083, anti-myostatin agent 米 II

幹細胞移植 イラン I
米・欧/イスラエル III

日本 II/III
神経筋疾患 下肢装着型補助ロボット HAL-HN01 日本 承認
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エクソン53スキップ

www.remudy.jp

http://www.remudy.jp


“Facioscapulohumeral Muscular 
Dystrophy” + “intervention”

顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー
＋ 

介入（臨床試験）



Physical Training

ATYR1940

Electrostimulation

ACE-083

Albuterol

MYO-029 
2007終了



ATYR1940



Berardi E and Sampaolesi M, Novel Therapeutic Approaches for Skeletal Muscle Dystrophies, INTECH, 2015  

ACE-083



第１相 第2相 第3相 製造販売 
後調査

承認

人の安全性／有効性

病態の解明

基礎研究

薬のききめ

安全性/毒性

非臨床試験

薬のききめ

薬の開発

治験



基礎研究
• 薬になりそうなものを、探し出す 
• 試験管で薬になるかどうか実験



非臨床試験
• ヒトでない（つまり動物）での実験 
• 動物で、有効性と安全性　を確認 
• ヒトへの投与量を推測する 
• GLP（Good Laboratory Practice）



第１相試験
• 基礎研究、非臨床試験をクリアー 
• 主に健康男性 
• ヒトへの初めての安全性 
• ヒトでの体内の薬の動き（薬物動態） 
• GCP（Good Clinical Practice）



第2相試験
• 少ない患者さんを対象 
• 有効性、安全性、用量　をさぐる



第3相試験
• たくさんの患者さんを対象 
• 有効性の確認 
• 安全性の確立



長期投与試験
• たくさんの患者さんを対象 
• 長い間の有効性の確認 
• 長い間の安全性の評価



希少疾患の臨床試験を行うには

• 実際に、どれくらいの患者さんがいるのか
• 患者さんは、いまどのような状態なのか
• 患者さんは、どういった症状で困っているのか
• 患者さんに薬を使うと何がよくなるのか
• どういった計画を立てればよいのか

• 患者さんをどうやってリクルートするのか
• 臨床試験ができるだけの患者さんがいるのか

困難がいっぱい



希少疾患の臨床試験を行うには
対象になる患者さんの

➢ 数を知る

➢ 背景、特徴を知る

　→　患者さんの疫学を知る　→　治験の計画を立てる

➢ 参加する患者さんを集める

　→　患者さんに伝えて　→　募集する

➢ 世界中の患者さんを集めて治験を進める

　→　国際的な共同作業　→　国際共同試験

登録システムがとても重要



筋ジストロフィーのエクソン51スキップ 
治験に参加したDMD患者さんの数

第１相試験：GSK2402968 20 名

第２相試験：GSK2402968 53 名

第３相試験：GSK2402968 180 名



ナショナルレジストリー 
国を代表する登録システム

　１　正確な遺伝情報と臨床情報が含まれる

　２　臨床情報は常に更新されている

　３　個人情報を取り扱うシステムが整っている

　４　十分なインフォームドコンセントが行われる

　５　すべての患者が公平に臨床試験の情報を得られる

　６　すべての研究者・治験依頼者が公平に利用できる

　７　情報の出力に関して明確な手続きがある

　８　検体の研究利用に関して厳格な規則がある

　９　グローバルレジストリーと連結可能である

１０　継続した運営が保証される

故・川井充先生より



治験・臨床試験の実施

目的



実施可能性の調査

参加者の募集

目的



信頼できる

 臨床情報と

  遺伝情報を　登録する



患者さん

主治医の協力

ナショナル
レジストリー

グローバル
レジストリー

臨床専門家

遺伝医学専門家
匿名化

登録情報の保証

正確な情報が、定期的に更新

遺伝子解析





各国での倫理審査委員会

Global Registry

それぞれの国のナショナルレジストリー

アカデミア/研究者 

臨床開発/製薬企業 等

TREAT-NMD 
Oversight Committee  

が承認

匿名化のうえ研究者・臨床開発企業等に開示され、 

臨床研究推進の役立っています



よい点
診療・医療の情報と最新の研
究情報が伝えられる

世界のコミュニティーに、
“所属している”という思い

臨床試験から取り残されない

研究グループとのつながり

• 情報 

• 世界とつながる 

• 臨床試験 

• 研究者とつながる



よい点 　製薬企業・研究者の立場で

患者さんのコミュニティーに
つながる

マーケットが明確に

臨床試験の実行可能性調査と
計画

臨床試験への参加者募集

• つながる 

• マーケット 

• 計画 

• 募集

Midori
タイプライターテキスト



 運用中のナショナルレジストリー



 登録の現状

2012～

患者数 187
施設 121
医師 150

2009～

患者数 1,628
施設 528
医師 272
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2014～

患者数 614
施設 169
医師 251

2016～

患者数 15
施設 12
医師 13

厚労科研 松村班・青木班

Web登録 2014-

Web登録 2015-

Web登録 2017～

現在調整中



2011年～ 

筋ジストロフィー協会に

よる患者会主体の登録 

東京女子医大小児科によ

るデータ解析も実施



‣ DMD/BMD - 2009
‣ 脊髄性筋萎縮症 SMA - 2011

‣ 福山型先天性筋ジストロフィー - 2011

‣ GNEミオパチー - 2012

‣ 筋強直性ジストロフィー - 2014

‣ CMT: Charcot Marie Tooth病 - 2015

‣ 先天性筋疾患登録 - 2016

- MTM/CNM, FKRP, 先天性筋無力症候群

‣ FSHD 顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー

‣ OPMD 眼咽頭型筋ジストロフィー

- 眼咽頭遠位型ミオパチー

‣ 肢帯型筋ジストロフィー

- ディスファリノパチー



FSHDの登録 について、 

みなさんと一緒に考えて参りましょう
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筋ジストロフィー協会はじめ患者支援団体の皆さま

ご支援いただいている皆さま

大阪大学 Remudyの皆さま

Remudy事務局・遺伝子解析部門のみなさま
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