
厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患等政策研究事業(難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

 

四肢形成不全の疾患概念と重症度分類法の確立に関する研究 

整形外科・リハビリテーション領域からみた全国疫学調査の手法に関する検討 

 

研究分担者 高村 和幸  福岡市立こども病院整形・脊椎外科科長 

研究分担者 鬼頭 浩史  名古屋大学医学部附属病院整形外科准教授 

研究分担者 高山真一郎  国立成育医療研究センター病院臓器・運動器病態外科部長 

研究分担者 藤原 清香  東京大学医学部附属病院リハビリテーション部助教 

研究協力者 橋本 修二  藤田保健衛生大学医学部衛生学講座教授 

研究協力者 牧野 伸子  自治医科大学地域医療学センター准教授 

 

研究要旨 本研究の目的は、四肢形成不全の疾患概念と重症度分類法の確立に向

かうために行う全国疫学調査について、一次調査および二次調査の準備を行うこ

とである。整形外科・リハビリテーション領域で四肢形成不全の診療に携わる研

究者が議論を行い、対象となる疾患の再確認、調査対象の基準設定を行い、疫学

の専門家の協力を得て、アンケート調査の方法を検討した。 

 

Ａ． 研究目的 

日本国内において先天性四肢形成不全と

診断される患者は、その発生率が１万人か

ら２０万人に一人とも言われる。クリアリ

ングハウス国際モニタリングセンター日本

支部の 2010 年のデータで 1 万生存出生中

4.09人（指趾のみを除く）とされているが、

部位別の数値を事務局に問い合わせたが回

答を得られていないため、詳細な内訳は不

明である。四肢形成不全は希少疾患である

ため、出生時から成長に伴い継続的な対応

が必要であるにも関わらず、十分な医療体

制が確立されていない。今回は本邦におけ

る四肢形成不全症の疾患概念と重症度分類

の確立に向かうため、全国の本疾患患者数

を推定することを目的とした。 

 

Ｂ．研究方法 

難病の患者数と臨床疫学増把握のための

全国疫学調査マニュアル第二版に則って、

疫学研究班への調査協力依頼を行った。 

疫学研究班の協力を得て、全国病院リス

トの提供を受け、これを使用した一次調査

および二次調査の準備を行った。 

 

Ｃ．研究結果 

一次調査および二次調査の研究計画書の

作成に今年度は留まった。調査対象診療科

として、小児科、整形外科、形成外科を選

定した。また、日本小児総合医療施設協議

会加入の 34 施設、全国肢体不自由児施設運

営協議会加入の 60 施設を特定階層病院と

した。疫学研究班より提供された全国病院

リストを用い、特定階層病院と大学附属病

院を除外して調査対象医療機関の層化無作

為抽出を行った。調査対象期間を 2014 年 1

月 1日より 2015 年 12 月 31 日とし、この 2

年間における四肢形成不全の新規発生率を

見ることを目的に、年次別の新規患者数の

調査を実施する。 



 

Ｄ．考察 

平成 28 年度に一次調査および二次調査

を実施する。一次調査においては、小児科

813 施設、整形外科 996 施設、形成外科 473

施設に対して調査を実施する。新規患者の

いる施設に対して二次調査を行い、その結

果を集計・分析する。これにより四肢形成

不全の本邦における発生率を疾患別に明ら

かにできる見込みである。 

 

Ｅ．結論 

難病の患者数と臨床疫学増把握のための

全国疫学調査マニュアル第二版に則って、

一次調査および二次調査の準備を行った。 
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