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研究要旨 

ムコ多糖症 II 型（Hunter 病）患者 65 名（男性、治療前）の成長曲線を作成した。 

生後 6 か月から 3 歳にかけて多くの症例が過成長を示すこと、ヘルニア（鼠径、臍）の有

無と組み合わせることで、早期診断に有用であることが明らかとなった。 
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Ａ．研究目的 
 ムコ多糖症 II 型（Hunter 病）は骨変形、関節
拘縮、肝脾腫、聴力障害、閉塞性呼吸障害、中
枢神経障害、ヘパラン硫酸、デルマタン硫酸の
蓄積を特徴とする X 連鎖劣性遺伝病であり、造
血幹細胞移植や酵素補充療法による治療が行わ
れているが、乳幼児期の成長に関する基礎デー
タは不十分である。今回、Hunter 病患者の成長
曲線を作成したので報告する。 
 
Ｂ．研究方法 
 Hunter 病患者家族の協力を得て、患者 65 名の
母子手帳記録に基づき、乳幼児期の成長曲線を
解析した。 
倫理面への配慮：連結不可能匿名化したデータ
で解析した。 
 
Ｃ．研究結果及び考察 
１）Hunter 病患者の標準身長，標準体重：身長
は生後 3 か月から 3 歳にかけて高身長を示し、
体重は生後 6 か月から 5 歳にかけて過体重を示
した（表１）。 
２）Hunter 病患者の成長曲線の作成： Hunter
病に特有の成長パターンを明らかにした（図１、
図２）。 
３）成長パターンと臨床所見（ヘルニア）の組
み合わせによるムコ多糖症各病型の早期診断の
可能性について明らかにした（表２）。 

表 1 Hunter 病患者の標準身長，標準体重 

  

Height Weight 
MPS-II control 

mean 
MPS-II control 

mean mean SD mean SD 

Birth 50.1 1.6 49.0 3.3 0.4 3.0 

3 m 65.9 2.7 62.0 7.8 1.1 6.6 

6 m 71.9 2.3 67.9 9.3 1.1 8.0 

9 m 76.2 3.0 71.8 10.6 1.4 8.7 

1 y 78.9 2.6 74.8 11.6 1.6 9.2 

1.5 y 84.6 3.3 80.6 13.4 2.2 10.4 

2 y 88.8 3.3 85.1 15.5 2.9 11.3 

3 y 96.9 4.0 93.3 18.0 4.0 13.9 

4 y 102.0 3.8 101.8 19.7 3.5 15.7 

5 y 106.7 4.2 107.0 22.0 5.1 17.5 

6 y 110.5 4.4 114.9 23.3 3.2 19.9 

8 y 117.0 5.6 125.3 30.3 9.3 26.6 

10 y 115.0 5.9 136.4 26.7 6.2 33.5 

12 y 118.6 3.9 149.1 28.3 3.4 43.5 

14 y 118.0 6.4 162,8 30.2 6.3 53.4 

16 y 121.8 10.3 169.4 31.8 6.0 60.5 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



図１ Hunter 病患者の成長曲線（身長） 

 
 
図２ Hunter 病患者の成長曲線（体重） 

 
 
表２ 成長と臨床所見（ヘルニア）の組み合わ
せによる早期診断 

病 
型 

患者 
数 

生後 18か月 
前の過成長 

(A) 

乳児期の 
ヘルニア 

(B) 

A 
or 
B 

I 5 5 3 5 

II 65 58 31 61 

III 13 11 4 12 

IV 7 4 1 5 

VI 2 2 0 2 

 

Ｄ．考察 

 ムコ多糖症は以前から乳幼児期の過成長が言

われてきたが、正確な計測に基づいたデータは存

在しなかった。今回、母子手帳の記録を集計し、

Hunter病患者の成長パターンを明らかにすること

ができた。また過成長と乳児期のヘルニアを組み

合わせることでHunter病の 9割が陽性となること

を明らかにした。その他の病型でも同様の傾向を

示した。 
 
Ｅ．結論 
 Hunter 病患者の成長曲線を作成した。過成長と
乳児期のヘルニアを組み合わせることで高率に
ムコ多糖症を臨床的に検出できることを明らか
にした。このデータは Hunter 病の早期診断と治療
成績の解析に役立つと期待される。 
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