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研究要旨：成人 X 染色体優性低リン血症性くる病(XLH)患者の臨床像の検討により、

多くの患者が疼痛や骨手術の既往を有していることが明らかとなった。従って、現状

の成人 XLH 患者に対する治療法は必ずしも十分ではないものと考えられた。 

 

Ａ．研究目的 

過剰な FGF23 活性は、いくつかの低リン血

症性くる病の原因となる。このうち X染色

体優性低リン血症性くる病(XLH)は、最も

頻度の高い遺伝性低リン血症性疾患であ

る。小児期の XLH 患者に対しては、中性リ

ン製剤と活性型ビタミン D 製剤が投与さ

れる。一方成人 XLH 患者の臨床像について

は不明な点が残されており、標準的な治療

法も確立されていない。そこで成人 XLH

患者の臨床像を明らかにすることを目的

とした。 

 

Ｂ．研究方法 

通常の外来通院時に得られた臨床データ

を収集、解析した。XLH の診断は、各種検

査所見、家族歴、臨床経過などから総合的

に行った。 

（倫理面への配慮） 

解析にあたっては、匿名化して行った。 

 

Ｃ．研究結果 

成人 XLH 患者 15名を対象とした。15 名中

8名は、下肢骨変形、低身長に対し、骨切

り術や骨延長術の既往を有していた。13

名はリンや活性型ビタミン D による治療

を受けていたが、全例で低リン血症が認め

られた。また、大部分の例で腎尿細管リン

再吸収閾値の低下、FGF23 の上昇が認めら

れた。また 12 名は、腰痛や膝痛、股関節

痛などの疼痛を訴えていた。 

 

Ｄ．考察 

成人 XLH 患者は、薬物治療にもかかわらず

低リン血症等を示したことから、これらの

薬剤は本症の根本的な病態を改善するも

のではないと考えられる。また多くの患者

が疼痛を訴えていたが、外来受診を継続し

ている患者を対象としているためのバイ

アスが加わっている可能性はある。 

 

Ｅ．結論 

現状の成人 XLH 患者に対する治療法は必

ずしも十分ではなく、骨変形や疼痛などの

発症を予防する新たな治療法が必要と考

えられた。 
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