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研究要旨 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種々の骨格異

常をきたす疾患の総称である。比較的頻度の高い疾患においても、その長期予後

や成人期における実態は把握されていない。本研究では東京大学、大阪大学およ

び名古屋大学に通院歴のある各種骨系統疾患患者に QOLに関するアンケーを実施

し、成人患者の QOL を調査した。QOL 調査項目は患者主観評価として SF-36 およ

び EQ-5Dを使用した。その他、疾患別に問診票を作成し、成人期に予想される問

題点について調査した。各施設において倫理委員会の承認を得て、これまでに骨

形成不全症 18例、脊椎骨端異形成症 12例、多発性骨端異形成症（偽性軟骨無形

成症を含む）3例、低リン血性くる病 3例よりアンケートを回収した。 

 

Ａ．研究目的 

 骨系統疾患は先天的な骨格異常を呈する

疾患群で、国際分類では 450 種類以上の疾

患に分かれているが、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。日本整形外科学会骨系統疾

患全国登録（1990年〜2015 年）によれば、 

骨形成不全症が 860例、軟骨無形成症が 796

例登録されており、これらが本邦における

二大疾患であることがわかる。また、多発

性骨端異形成症（179例）、低リン血性くる

病（152例）、先天性脊椎骨端異形成症（141

例）がこの二大疾患に次ぐ登録数となって

いる。本研究では軟骨無形成症、骨形成不

全症、脊椎骨端異形成症、多発性骨端異形

成症および低リン血性くる病の成人患者を

対象として、QOL に関するアンケート調査

を実施し、患者の生涯にわたる問題点を明

らかに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。次いで、東京大学附属

病院および大阪大学附属病院の倫理委員会

の承認を得る。 

 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、骨形成不全友

の会など）会員で 10歳以上の患者を研究対

象とし、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。

また、疾患毎の問診票を作成し、それぞれ

の疾患に特有の問題点につき抽出する。最

終的にデータを解析し、成人期における骨

系統疾患患者の QOL を総括するとともに、

小児期における医学的介入の意義につき考

察する。 
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Ｃ．研究結果 

 名古屋大学生命倫理委員会にてプロトコ

ールを審議し、指摘部位の修正ののち、委

員会の承認を得た。名古屋大学で承認を得

た資料を基に、東京大学附属病院および大

阪大学附属病院にて倫理審査を実施して、

それぞれの施設における承認を得た。 

 まず、名古屋大学で医学的管理を行って

いる軟骨無形成症、骨形成不全症、脊椎骨

端異形成症、多発性骨端異形成症、低リン

血性くる病患者に対して、郵送でアンケー

ト調査票を送付した。また、軟骨無形成症

では患者会（つくしの会、つくしんぼの会）

会員にもアンケート票を送付し、その結果

に関しては、別途報告した。これまでに骨

形成不全症 18例、脊椎骨端異形成症 12例、

多発性骨端異形成症（偽性軟骨無形成症を

含む）3 例、低リン血性くる病 3 例より回

答を得た。 

 骨形成不全症では、骨脆弱性に伴う移動

能力の低下が最も重大な障害であることが

示唆された。小児期には杖などを使用して

歩行していたものも、成人期以降には車い

す中心の生活になるものも散見された。一

方、physicalスコアの低下に比べ、mental

スコアの低下は目立たない傾向にあった。

脊椎骨端異形成症では、脊柱変形や下肢関

節痛が QOL 低下に関連することが示唆され

た。下肢関節では膝や足関節に比較して、

股関節痛の割合が多い傾向にあった。関節

可動域制限に伴う ADL の低下の記載も認め

た。多発性骨端異形成症および低リン血性

くる病では回収率が悪かったため、詳細な

解析は実施していない。 

 

Ｄ．考察 

 骨形成不全症では、一般的に成人期以降

には骨折回数は低下するといわれている。

しかし加齢とともに、歯芽形成不全や難聴

など extra skeletalな問題が生じる可能性

がある。本研究では、これらいわゆる合併

症の頻度なども把握できる可能性がある。

また、骨折や側弯症に対する治療歴なども

問診しているので、本症における小児期の

治療実態が明らかとなる。  

 脊椎骨端異形成症では早発の変形性関節

症を発症することが報告されており、実際

にアンケート調査により、変形性脊椎症や

下肢関節症による QOL の低下が示されてき

ている。成人期における QOL を保つために

は、早発の関節症発症をできるだけ予防す

るための小児期における整形外科的治療を

考慮する必要があるかもしれない。 

 多発性骨端異形成症および低リン血性く

る病に関しては回答が少ないため、次年度

以降の課題となる。 

 

Ｅ．結論 

 骨形成不全症、脊椎骨端異形成症、多発

性骨端異形成症、低リン血性くる病患者に

対し、SF-36、EQ-5D、WOMAC を用いたアン

ケート調査を行い、それぞれ 18例、12例、

3例、3例から回答を得た。 

 
Ｆ．健康危険情報 
 なし 
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