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糖鎖異常型筋ジストロフィーの 
病態と治療戦略  

筋ジストロフィーは、骨格筋の壊死・変性を主病変とする遺伝性疾患の総称で、多
くの病型が存在する。中でも、ジストログリカノパチーと総称される疾患群は、基
底膜やシナプス分子の受容体であるジストログリカンの糖鎖異常を発症要因とし、
また、筋病変にくわえ、脳奇形（Ⅱ型滑脳症）や精神発達遅滞などの中枢神経障害
を伴う独特な特徴をしめす。本邦に多くみられる福山型筋ジストロフィー（原因遺
伝子フクチン）は、ジストログリカノパチーとして初めて提唱された疾患である。
最近の研究から、フクチンは、新しいタイプの糖鎖修飾に関与することが明らかに
なりつつある。我々はフクチン変異マウスをはじめとするさまざまな疾患モデルを
用いて、糖鎖修飾の病態生理的な意義を検討してきた。本セミナーでは、ジストロ
グリカノパチーの発見と疾患概念の確立から、糖鎖の機能・修飾機序について概説
し、福山型筋ジストロフィーをはじめとしたジストログリカノパチーの発症機序と
治療戦略について紹介したい。  
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