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• 治療可能なものも含まれる



臨床的にFSHDの疑い
1親等内の遺伝学的確診例

FSHD1

有り 無し

4q35のD4Z4短縮

FSHD典型的症状 以下の疾患を鑑別
・FSHD2
・その他の筋疾患
・肢帯型2A
・酸性マルターゼ欠損症
・ミトコンドリア脳筋症

有り 無し

有り 無し

FSHD1 短縮アリルの4qA
有り

無し

FSHD1 その他の筋疾患

D4Z4繰返し回数
正常：11回以上

D4Z4 7-10回の場合は
FSHD2の可能性も考慮







呼吸機能評価、睡眠時呼吸評価は定期的に。手術前は必須！



QT延長症候群やハイリスク不整脈の報告も有り 高血圧は盲点



心筋の線維化

脂肪浸潤

J Cadiovasc Mag Reason 2019; 21:25



診断時には耳鼻科・眼科検査を、特に若年発症例では定期検査

Coat病患者の眼底写真



肩甲骨固定術イメージ



筋力アップを目指した自己流の高負荷訓練はハイリスク
専門施設のリハビリテーション科で指導を受けることが必須







Re Mu Dy



世界FSHDの日
6月20日
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