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研究要旨：低カルシウム血症性疾患に関して、現状の診断や治療指針が必ずしも最善

とは言えない疾患が出現してきた。また、ビタミン D依存性くる病・骨軟化症、ビタ

ミン D抵抗性くる病・骨軟化症、副甲状腺機能低下症、偽性副甲状腺機能低下症が指

定難病となり、診断治療のみならず、重症度の把握をする必要がある。今年度は、ビ

タミン D不足・欠乏の判定指針を公表した。これは、ビタミン D依存症、FGF23 関連

くる病・骨軟化症との鑑別診断に応用できるため、学会発表や総説等によって判定指

針の普及に努めた。FGF23 関連くる病・骨軟化症の患者レジストリを作成したので、

日本小児内分泌学会と協力して登録を進めていく。 

 

Ａ．研究目的 

低カルシウム血症性疾患の新たな病因が

明らかにされたことで、現状の診断や治療

指針が必ずしも最善とは言えない疾患が

出現してきた。また、ビタミン D依存性く

る病・骨軟化症、ビタミン D 抵抗性くる

病・骨軟化症、副甲状腺機能低下症、偽性

副甲状腺機能低下症が指定難病となり、診

断治療のみならず、重症度の把握をする必

要がある。当該患者のよりよい管理に必要

なため、診断基準や治療指針を見直し、現

状に基づいた新たな診断基準や治療指針

を策定することを本研究の目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

1) ビタミン D不足・欠乏の判定指針（案）

を策定の上、関連学会の承認を得た後、

公表する。 

2) くる病症例における、FGF23 測定意義

の検討、臨床像の検討 

検討項目は血清カルシウム（Ca）値、リン

（P）値、アルカリフォスファターゼ（ALP）

値、副甲状腺ホルモン（インタクト PTH）

値、1,25 水酸化ビタミン D（1,25(OH)2D）

値、 25OHD 値、FGF23 値、尿中カルシウム

/クレアチニン比（U-Ca/Cr）、尿細管リン

再吸収閾（TmP/GFR）とする。 

3) ビタミン D 欠乏性くる病及び低リン

血症性くる病・骨軟化症と診断を受け

た症例の活性型ビタミン D 治療後の

血清 FGF23 値の変化を検討する。 

4) FGF23 測定キットの妥当性を検討す

る。 

5) FGF23 関連くる病・骨軟化症の患者実

態把握のため、患者レジストリのシス

テムを構築する。 

（倫理面への配慮） 

血清 FGF23 の測定に関して大阪大学医学

部附属病院 臨床研究倫理審査委員会の承

認を得ている。 

 

Ｃ．研究結果 

今年度は、ビタミン D不足・欠乏の判定指

針を公表した。血清 FGF23 値の測定は、

FGF23 関連くる病・骨軟化症の診断におい

て必要であるのみならず、ビタミン D欠乏
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性くる病・骨軟化症、ビタミン D依存性く

る病・骨軟化症の診断において有用である

ことを以前報告したが、今年度は、FGF23

の値が、リンおよびビタミン Dの充足状況

のみならず、カルシウムの値によってもコ

ントロールされている可能性を示唆する

データを得た。また、基本となる FGF23

測定キットの妥当性の検討を行っている。

FGF23 関連くる病・骨軟化症の患者実態把

握のため、患者レジストリのシステムをセ

ットアップしている。 

 

Ｄ．考察 

ビタミン D不足・欠乏の判定指針をホーム

ページで公表。講演や総説で、ビタミン D

依存症、抵抗症を含む、ビタミン D関連疾

患の理解の普及を図る。FGF23 関連くる

病・骨軟化症の患者レジストリへの登録を、

日本小児内分泌学会と協力して進めてい

く。 

 

Ｅ．結論 

ビタミン D不足・欠乏の判定指針を策定し

た。これは、ビタミン D依存症、FGF23 関

連くる病・骨軟化症との鑑別診断に応用で

きるため、学会発表や総説等によって判定

指針の普及に努めた。FGF23 関連くる病・

骨軟化症の患者レジストリを作成したの

で、日本小児内分泌学会と協力して登録を

進めていく。 
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 該当なし 

 3.その他 

 特記事項なし 

 


