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Dystrophinopathy



Dystrophinopathy登録依頼数（2,261）
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協力施設 395  

協力医師 1019

都道府県別の登録依頼者
（ Dystrophinopathy）

1 ～     5

6  ～   10

11 ～ 25

26 ～   50

51 ～  75

76 ～ 100

100 ～
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GNEミオパチー登録依頼数（250）
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協力施設 177  

協力医師 303

都道府県別の登録依頼者
（GNEミオパチー）

1 ～     3

4  ～   6

7  ～ 9

10 ～   12

13 ～  15

16 ～ 19

20  ～  

© 2026 国立研究開発法人 国立精神・神経医療研究センター All Rights Reserved. 2026.7.31現在



筋強直性ジストロフィー（Myotonic Dystrophy)

登録依頼数（1379人）
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筋強直性ジストロフィー（Myotonic Dystrophy)

協力施設数（418施設）・協力医師数（883名）
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筋強直性ジストロフィー（Myotonic Dystrophy)
登録依頼者の分布

Copyright © 2013 H.Furuta
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都道府県別の登録依頼者
（筋強直性ジストロフィー）

1 ～     5

6  ～   10

11  ～ 25

26 ～   50

51 ～  75

76 ～ 99

100  ～  
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顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー
登録依頼数（278）
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協力施設 99   

協力医師 181

都道府県別の登録依頼者
（顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー）

1 ～     3

4  ～   6

7  ～ 9

10 ～   12

13 ～  15

16 ～ 19

20  ～  
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〔　顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー　〕

0人

5人

10人

15人

20人

25人

30人

35人

年齢

女性

135人

54%

男性

113人

46%

性別

なし

124人

50%

あり

123人

50%

不明

1人

0.4%

家族歴

FSHD1 D4Z4短縮例

(1-6 回と申告、ハプロタイプ

は未確認含む）

230人

93%

それ以外

18人

7%

遺伝子診断

未使用

213人

85%

現在使用中

34人

14%

不明

2人

1%

呼吸器使用

低下なし

234人

94%

低下あり

12人

5%

不明

2人

1%

心機能

歩行可能

181人

73%

歩行不能

67人

27%

歩行状態

なし

179人

72%

あり

7人

3%

不明

62人

25%

視覚：網膜血管疾患の有無

なし

216人

87.1%

あり

32人

12.9%

聴覚：難聴の有無



先天性筋疾患登録依頼数（108）
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協力施設 68   

協力医師 106

都道府県別の登録依頼者
（先天性筋疾患）

1 ～     3

4  ～   6

7  ～ 9

10 ～   12

13 ～  15

16 ～ 19

20  ～  
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先天性ミオパチー

55
52.4%

先天性筋ジストロフィー

35
33.3%

筋原線維ミオパチー

6
5.7%

先天性筋無力症

4
3.8%

その他

5
4.8%
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先天性筋疾患詳細
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