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研究要旨 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全国疫

学調査を実施した。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

る疾患の基準設定を行い、疫学の専門家の協力を得て調査方法を検討し、全国疫

学調査マニュアルに従い一次調査と二次調査を実施した。一次調査（回収率

77.4%）で対象患者有りと回答のあった 162 施設・診療科を対象に、二次調査（回

収率 58.6%）を実施した。その結果、412 人の患者の詳細な臨床データを得た。 

 

Ａ． 研究目的 

日本国内における先天性四肢形成不全の

発生率は1万人から20万人に一人と言われ

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 

四肢形成不全の患者数と臨床疫学像把握

のため、疫学研究班の協力を得た。疫学研

究班より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を実

施した。  

一次調査は「難病の患者数と臨床疫学像

把握のための全国疫学調査マニュアル第二

版」に従った。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をア

ンケートを通し調査した。これは個人単位

ではなく、集計値のみの収集であり、倫理

上の特別な手続きを要さない調査である。

調査対象とする疾患は四肢形成不全の中で

機能障害の程度が比較的強く、診療方針に

関する一定の見解が得られていない症状を

有するものとした。 
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この一次調査結果に基づき、調査対象患

者有り、との報告があった施設を対象とし

て、二次調査を行った。個々の患者の医療

機関受診状況、臨床所見、合併症、治療内

容についての詳細を調査した。 

 

（倫理面での配慮） 

二次調査については「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

における全国疫学調査（二次調査）」として、

東京大学大学院医学系研究科・医学部の疫

学・観察等研究倫理委員会の審査を受け承

認されている（審査番号 11269） 

 

Ｃ．研究結果 

一次調査の調査対象は、のべ 2283 施設・

診療科（小児科 812 施設、整形外科 999 施

設、形成外科 472 施設、1 施設に複数の診

療科を含む場合あり）であった。昨年度の

報告から、①1 施設の 3 診療科を特定階層

病院として 1 施設・診療科とみなし、②四

肢形成不全児の患者が集中すると考えられ

る特別な病院（特別階層病院）の整形外科

を 3 施設追加したため、調査対象施設・診

療科が１増となっている。 

一次調査に対して返送があったのは 1766

施設・診療科（小児科 642 施設、整形外科

781 施設、形成外科 343 施設）であり、一

次調査の回収率は 77.4％であった。このう

ち 162 施設・診療科（小児科 44 施設、整形

外科 77 施設、形成外科 41 施設）より調査

対象期間内に調査対象患者が有りとの報告

があった。 

この 162 施設・診療科を対象とし二次調

査を実施した。二次調査に対して 95 施設

（小児科 27 施設、整形外科 54 施設、形成

外科 14 施設）から回答があり、二次調査の

回収率は 58.6%であった。二次調査結果の

対象患者の重複症例についての検討を行い、

重複症例の除外を行ったところ、二次調査

による対象患者数は 412 人であった。この

結果の詳細を以下に示す。 

１．全体人数   412 人 

２．障害肢数   630 肢・634 障害 

（同一肢に 2ヶ所の障害が 4肢あり、 

いずれも PFFD＋腓骨形成不全） 

３．上下肢別   上肢 442 肢 

         下肢 188 肢 

４．分類別障害数（実数 (％)）※ 

Longitudinal    209 (33.0 ％) 

Transverse   262 (41.3 ％) 

Intercalary      12 ( 1.9 ％) 

  Central         107 (16.9 ％) 

  その他           44 ( 6.9 ％) 

              計 634 障害 

 

※ Longitudinal：縦軸形成不全 

（橈骨，尺骨，脛骨，腓骨） 

Transverse  ：横軸形成不全 

（絞扼輪症侯群によるものを含む） 

Intercalary ：phocomelia，PFFD 

Central     ：裂手・裂足 

その他   ：上記以外の欠指趾を 

伴う指趾列誘導障害 

 

Ｄ．考察 

平成 28 年度に一次調査と二次調査を実

施した。一次調査では、2 年間における四

肢形成不全の年次別の新規患者数の調査を

実施した。二次調査では、一次調査で対象

患者有りと回答のあった施設を対象に、対

象となる新規患者についての詳細な調査を
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実施した。 

今後、複数施設における重複症例の除外

について更に分析・検討を行い、最終的な

患者数を踏まえて、四肢形成不全の本邦に

おける発生率を推計する予定である。 

 

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、

のべ 2283 施設・診療科を対象に一次調査

（回収率 77.4%）を行い、対象患者有りと

回答のあった 162 施設・診療科を対象に、

二次調査（回収率 58.6%）を実施した。そ

の結果、412 人の患者の詳細な臨床データ

を得た。今後分析を進め、本邦における四

肢形成不全患者数の推計を行う予定である。 

 
Ｆ．健康危険情報 
 該当なし 

 

Ｇ．研究発表 

1.論文発表 

該当なし 

2.学会発表 

なし 

 

（発表誌名巻号・頁・発行年等も記入） 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む） 

該当なし 

 


