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研究要旨 骨系統疾患は先天的に骨格の形成や維持に異常をきたす疾患の総称で、

個々の疾患は稀少で発生頻度や疾患概念など確立されていないものが多い。また、

長期予後に関する報告は少なく、小児期における治療体系も確立されていない。

本研究では種々の骨系統疾患患者にアンケート調査を行い、成人期の患者の実態

を把握するとともに QOLに関連する因子を検討する。名古屋大学医学部附属病院

倫理委員会の承認を得て、10歳以上の種々の骨系統疾患患者を対象として研究を

開始した。軟骨無形成症では身体能力は健常人と比較して下回り、特に高齢にな

るにしたがって悪化するが、精神的、社会的 QOLは健常人と有意な差はなかった。

 

Ａ．研究目的 

 骨系統疾患は骨格を形成する組織の先天

的な障害により骨格の形成・維持に異常を

きたす疾患の総称で、450 種類以上の疾患

があるが個々の疾患は稀少であり、発生頻

度、重症度分類、疾患概念など確立されて

いないものも多い。ほとんどは有効な治療

法がない難病で、対症治療がなされている。

低身長に対しては内科的には成長ホルモン

投与、外科的には骨延長術が、O 脚や X 脚

などの下肢アライメント異常に対しては装

具治療や矯正手術が、骨脆弱性に対しては

成人における骨粗鬆症治療薬の投与などが

行われているが、小児期における治療体系

は充分に確立されていない。また、長期成

績や成人期の quality of life（QOL）を検

討した報告もほとんどなく、小児期に行わ

れる種々の医学的介入の長期的な効果は明

らかにされていない。本研究は成人の骨系

統疾患患者の QOL を調査し、患者の生涯に

わたる問題点を明らかにするとともに、QOL

の低下に及ぼす因子を検討することを目的

とする。 

 

Ｂ．研究方法 

 名古屋大学医学部附属病院生命倫理委員

会にて本研究実施の可否および留意点に関

して審査を行い、まず研究デザインおよび

要件を明確にする。 

 名古屋大学整形外科、東京大学リハビリ

テーション科、大阪大学小児科に通院歴の

ある骨系統疾患患者、および各種患者会（つ

くしの会、つくしんぼの会、骨形成不全症

協会など）会員で 10歳以上の患者を研究対

象とする。それぞれの施設の倫理委員会の

承認を得たのち、研究を開始する。 

 対象患者に対し、郵送で QOL 調査票を用

いたアンケート調査を行う。QOL 調査項目

は患者主観調査として包括的健康 QOL であ

る SF-36、EQ-5D、関節評価尺度である WOMAC

とする。その他診断名、身長、体重、これ

までの治療歴、医療機関への通院歴、合併

症などについても調査する。名古屋大学に

通院歴があるものに関してはアンケート調

査のほか、下肢アライメント、下肢関節可

動域を、骨延長術施行例では延長量などを

カルテやレントゲンから転記する。 
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Ｃ．研究結果 

 軟骨無形成症では患者会の協力もあり、

当初の予定をはるかに上回る 181 例より回

答を得た。そのうち、70 例に対して SF36

における結果を解析した。各年代群の 3 コ

ンポーネント・サマリスコア（Physical 

component summary：PCS、Mental component 

summary ： MCS 、 Role/Social component 

summary：RCS）のうち、PCS（10歳代：46.6、

20 歳代：45.5、30 歳代：36.3、40 歳代：

27.9、50歳以上：18.3）はいずれの群にお

いても国民標準値より低下しただけでなく、

年齢とともに悪化し、40 歳代および 50 歳

以上の群は 10 歳代の群と比較して有意に

低下した（下図）。一方、MCS（10歳代：56.8、

20 歳代：51.2、30 歳代：54.3、40 歳代：

53.2、50歳以上：53.6）は国民標準値とほ

ぼ変わらなかった。RCS（10 歳代：49.2、

20 歳代：51.8、30 歳代：49.5、40 歳代：

51.8、50 歳以上：43.5）は 50 歳以上の群

において国民標準値より低下傾向であった。

また、骨延長治療の有無別に評価すると、

年齢は未治療群で 26.2 歳、治療群で 26.1

歳だった。PCS、MCS、ROS はそれぞれ未治

療群では 43.0、53.2、47.0、治療群は 43.0、

54.0、50.7でいずれの項目にも有意差は認

められなかった。 

Ｄ．考察 

 軟骨無形成症における身体能力は健常人

と比較して下回り、特に高齢になるに従い

著明に悪化するが、精神的・社会的 QOL は

健常人とあまり変わらなかった。また、骨

延長治療の有無によるスコアの違いも認め

られなかった。加齢に伴う身体的 QOL の低

下は、脊柱管狭窄症による下肢筋力低下や

疼痛に起因することが考えられる。このこ

とから、軟骨無形成症では壮年期にできる

だけ身体的 QOL を上げておくことが重要

であると思われた。 

 本研究により、稀な骨系統疾患に対する

臨床像、長期予後が明らかとなり、重症度

分類を含めた疾患概念が確立することが期

待される。また、成人期の QOL 低下に及ぼ

す因子を同定することにより、小児期から

の適切な治療方針、治療体系を提示するこ

とができ、難病に対する治療水準が向上す

る可能性がある。 

 

Ｅ．結論 

 70 名の軟骨無形成症患者の SF36 の結果

を解析した。軟骨無形成症では身体能力は

各年代で国民標準値より下回り、高齢にな

るほど低下する傾向にあった。一方で精神

的・社会的 QOLの低下は認めなかった。 

 
Ｆ．健康危険情報 
 なし 
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