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要 旨 先天性筋緊張性 ジ ス ト ロ フ ィ ー ( 以下， CMD) 患児で両内反足 を 呈 し た 症例 に 対 し て ， 四

つ這い以前の運動早期 に Ponseti 法 に 準 じ た 治療 を 行 っ た . そ の結果， 術 後 に 運動発達の進展が得

ら れた . 恵、児 は 3 例 で全例女児で あ る . 初診H寺の平均年齢は 1 歳 1 か 月 で あ っ た . 平均 6 . 3 回 の ギ

プ ス 矯正後， 全身麻酔下 に ア キ レ ス 腿皮下 切!腿術 を 行 っ た . 術後は 短下肢装具 を 作 製 し て 足部管理

を 行 っ た . 術前後の側面 X 線で は 腔ß8rEJ が平均 1 150 か ら 50 . 30 と 改善がみ ら れた Pirani ス コ ア

は平均 5 . 1 点、か ら 0 . 3 点 に 改善 を 認 め た . 全例で術後 は 伝 い 歩 き 以上 と 運動の促通を 図 る こ と がで

き た . CMD に お け る 内 反足変形 に 対 し て ， 早期1か ら の Ponseti 法 の 介 入 は 発達 の 促通 の 可能性が

あ る と 思わ れ た .

目 的

先 天 性 筋 緊 張 性 ジ ス ト ロ フ ィ ー Congen i t a l

Myotonic Dystrophy (以下， CMD) は， 匹|肢遠位

筋優位の 萎縮， 関節拘縮の た め足部変形 を き た し

や す い常染色体優性遺伝 を 呈 す る 疾患であ る . 今

回 我 々 は両内反足 を 呈 し た 四つ這い 開始前の運動

レ ベ ル に あ る 3 例 の CMD 患 児 に 対 し て 早期 よ り

Pons巴ti 法 に 準 じ た 治療 を 施行 し た . こ の研究の

目 的 は， 内反足 を 呈 し た CMD 思 児 に お け る 早期

治療介入の有効性 を 検討 す る こ と で あ る .

対象 と 方法

CMD 患 児 は 3 例 6 足で あ る . 全例女児で， 初

診 時 の 平 均 年 齢 は 1 歳 1 か 月 (5 か 月 "'2 歳 2 か

月 ) ， 平均 の ギ プ ス 巻 き 替 え 回 数 は 6 . 3 回 (6"'7

回) ， 術後 の平均経過観察期間 は 413 日 で あ っ た .

治療 プ ロ ト コ ー ル と し て ， 最初に短期母子入院

で初回 の矯正 ギ プス 治療 を 行 い ， 合 わせ て ギ プス

管理， マ ッ サ ー ジ 等 の 指 導 を 行 っ た . そ の後 は毎

週外来で Ponset i 法 に 準 じ た 矯正 ギ プ ス 治療 を

行 っ た ， 6"'7 回 の 矯正 に て 前足 部 が徒 手 的 に 外

転位にJ焔正 さ れ る こ と を 確認 し ， 全身麻酔下 に ア

キ レ ス 腿皮下 切!陛術 を 行 っ た .

術直後 も 矯正 ギ プス で 中 間位保持 を 継続 し て ，

そ の 後作製 し た 短 下肢装具 の 終 日 装着 を 指 導 し

た . 患児が介助立位可能 に な る 時期 に 合 わ せ て足

関節継手 を 付加 し た 短下肢装具 に 変更 し た .

評価方法 は， 足部の評価 と し て Pirani ス コ ア (6

点満点) を 採用 し た . 外側縁 の 湾 曲 ， 足 底 中 央 の

搬， 距骨頭の被覆 と い っ た 中足部ス コ ア ， 後足部

ス コ ア と し て踊後側 の雛， 尖足の程度， 腫骨の触

女1:1 の 有 無 で採点 し た ， X 線評価で は 側 面像の 腔

距角 Tibio-Talar (以下， TiT) 角 ， 腔腫角 Tibio

Calcaneal (以下， TiC) 角 を 計測 し た . 患 児の運動発

達の評価 は ビ デオ掘影 に基づ き 発達指標で表 し た .

Key words : congenital myotonic dystrophy ( 先 天 性 筋 緊張性 ジ ス ト ロ フ ィ ー) ， clubfoot ( 内 反 足) ， Ponseti me出od
(Ponseti 法) ， motor developmen t (運動発達)
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表 1. 症例 I.:iと1.:1 .7CJ 

X 線罰7佃î (左右平均)
Pirani ス コ ア (左右平均) 運動発達

初診時年齢 TiT 角 TiC 角

術前 術後 術前 術後 術前 術後 術前 術後

症例 l 5 か月 5 . 25 。 159 109 . 5 120 . 5 55 定頚な し 独歩可能

疲例 2 2 歳 2 か月 5 0 . 5  162 97 . 5 121 . 5  45 . 5  四つ這い不可 伝い歩 き 可能

症例 3 7 か 月 5 0 . 5  156 . 5  1 17 102 . 5  50 . 5  四つ這い不可 伝 い 歩 き 可能

平均 l 歳 1 か月 5 . 1 0 . 3  159 108 1 15 50 . 3  
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幸吉 果

Pirani ス コ ア は ， 術前平均 5 . 1 点 か ら 最終観察

時の平均 は 0 . 3 点、 と 著 明 に 改善 を 認 め た .

X 線評価iで は， TiT 角 はやfJ前平均 1590 が， 最終

観察時では 1080 ， TiC 角 も 術前 1 150 が術後 50 . 30

へ と 著 明 な 改 善 を 認め た (表 1 ) . 運動発達の評価

で は ， 症例 l に お い て 治療開始時 は未頚定であ っ

た が， 最終観察時 は 独歩が可能 と な り ， 症例 2， 3 

に お い て も 治療開始前 は 四つ 這 い が不可能であ っ

た が， 最終観察時伝 い 歩 き レ ベ ル ま で発達がみ ら

れた ( 図 1 ) . 

代表症例

症例 1 : 2 歳 1 か 月 ， 女児

現病歴 : 妊娠経過 中 の 特記事項 な し 在 胎 38

週， 2 . 845 g， 帝王切開 に て 出生 し た . 出 生直後 よ

り 筋 緊張低下， 噛乳障害， チ ア ノ ー ゼ を 認 め NI

CU に 搬送 と な っ た . 入 院後 に CMD を 疑 い ， 遺

伝子検査 を 施行 し た と こ ろ ， CTG リ ピ ー ト 数が

1 300 @I で CM D と 診断 さ れ た . 出 生 後 の 5 か 月

時 に 当 科 に 初診 と な っ た .

家族歴 : 母親の CTG リ ピー 卜 も 5∞ 回 を 示 し た.

初診時所見 : 未頚定， 顔貌は特徴的 な テ ン ト 状
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図 1.

運動発達の推移

の 上 口 唇 を 呈 し ， 足部 は 内側 お よ び ア キ レ ス 腿部

に深 い皮構があ り ， 両尖内反凹足変形 を 呈 し て い

た (図 2) . 母 親 の 合 意 の も と ， 1 週間 の 母子 入 院

で初回矯正 ギ プ ス 治療 を 行 っ た . そ の後 は 外来で

計 6 回の矯正 ギ プス を施行 し た . 前足部が徒手的

に 外転位 に 矯正 さ れ る こ と を 確認 し た の ち ， 全身

麻酔下 に 両 ア キ レ ス 腿の皮下切l腿術 を 行 っ た . 術

後 は前述の プ ロ ト コ ー ル に 従 い 下肢装具 を 作製 し

て リ ハ ビ リ を す す め た . 術後 475 日 ， 2 歳 1 か 月

の現在装具 な し で も 独歩が可能 な レ ベ ル ま で運動

発達が得 ら れた ( 図 3) . 

考 察

CMD は， 新生児期の 筋緊張低 下や， 顔面神経

麻癖 お よ び テ ン ト 状 の 上 口 唇 を 伴 う 特有 な顔貌，

精神発達遅滞 を 呈す る 常染色体優性遺伝 で あ る .

19 番 染 色 体 上 の 長 腕 に 位 置 す る myotomn pro

t巴in kinase 遺 伝 子 の 3' 非 翻 訳 領 域 の 3 塩 基

(CTG) の 反復配列が原 因 と さ れ， 反復回数 と 重症

度が相関す る . 反復回数は一般に 5"-'30 回 を 正常

と し ， 50 回以 上 を 異常増幅 と し て い る . ま た 恵、児

の母親が成 人型の筋緊張性ジ ス ト ロ フ ィ ー を 催患

し て い る 場合に は， よ り 重症化す る 要因 と な っ て

い る こ と も 知 ら れ， そ の 際 は 患児 の CTG 反復配
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図 2

a テ ン ト 状の 上 口 唇 を 呈 し た特徴的な顔貌
b ，  c 足部内側 お よ び ア キ レ ス 腿部 に 皮潜 を 呈 し た 内反 足

列 が高率に 1000 回 以上 を 呈 す る 8)

足部変形の成因 に つ い て は筋の構成線維の変化

が足部内在筋の形態異常 に つ な が り ， そ の結果内

反 足 を 呈 し や す い と す る 疾 患特異 的 な 成 因2)7) の

ほ か， 若井10) は 尖足 に よ る 歩行 障害増悪例 に 対 し

て 脊髄病変 の 関与 を 指摘 し て い る . 発症頻度 に 関

し て は P巴ter5) は 70 例 中 の 33 例 に ， Reardon ら 6)

は 1 15 例 中 の 半数に足部変形 を 認 め た と し ， い ず

れの報告で も 高 い 有病率 を 示 し て い る .

し か し CMD に 合併 し た 内 反 足 に 対 す る 治療

法， そ の 時期 に 関 し て は未だ統一 さ れた 見 解 は な

い . Jhosefin ら 1) は 疾患 ゆ え の 易 再発性 に 対 し て

広範の筋解離や， 骨成熟後の 三関節 固定の必要性

に つ い て 述べ， 一方で、鳥井 ら 9) は 最 小 限の 手術侵

襲 に と ど め 過度の矯正 に つ い て警鐘 し ， 加 え て そ

の 時 期 は 立 位 開始前後が望 ま し い と 報告 し て い

る . 自 験例 で は ， い ずれの症例 も 重度な足部変形

の た め ， 矯正 ギ プ ス 固定治療 の 限界 を 感 じ ， 全例

ア キ レ ス 腿の 皮下切腿術 を 要 し た 今 回 の 我 々 の

3 例 の 手術時期 は 四つ這 い 開始前であ っ た が， そ

の結果は術後 に 著 明 に 運動発達が改善 し て ， 下肢
装具で、 の 立位化へ の誘導が可能 と な っ た .

Ponseti 法 は 多発性 関節拘縮症， 脊髄髄膜癌，
Larsen 症候群 に 伴 う 症候性の 重度 な 内 反足変形

に も 有効 と さ れて い る 31 し か し Matthew ら ι1) が

報告 し て い る よ う に 神経筋疾患 に お い て は初期j矯

正が良好で、 あ っ て も 数年後の再発例 も み ら れ る こ

と よ り 今後 も 再発 に 対 し て の慎重かっ継続的な評

価が必要で、 あ る .

図 3. 術後装具な し での独歩が可能
と な っ た

主士 吉五' ‘回 目ロ

1 ) 内 反足 を 呈 し た CMD 患者 3 例 6 足 に 対 し

て Pons巴tl 法 に よ る 治療 を 施行 し た .

2 ) 術後は良好な足部矯正 と その維持が得られた.

3 ) 本症例 に お い て Ponseti 法 は 有 効 な 治療で

あ る と 思 われた.
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We report good c1inical results from using Ponseti's method for t.reating clubfoot in children 
younger than 4 years old with cong巴nital myotonic dystrophy. The patients were all female infants 
with an averag巴 age of 13 months at their first visit. We applied corrective casting an average of 
6 . 3  times， and pe.rformed percutaneous heel cord lengthening under general ana巴sthesia.
Postoperatiely we applied a plastic ankle-foot orthosis. 1n all three cases we achieved good motor 
d巴velopment. On plain radiographs， the TiT angle of the ankle joint decreased from 1 150 to 50 . 30 ，  
and the Pirani score was improved from 5 . 1  points to 0 . 3  points. The Ponseti method was effectiv巴
for t.reating c1ubfoot in tbis disorder even at 出is early stage， and motor development was 
preserv巴d


