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研究要旨 軟骨無（低）形成症は、低身長や四肢の変形を主訴に小児期には医療

機関を受診され治療を受けることはあるが、成長終了後の長期成績や生活の質を

検討した報告はない。201 名の軟骨無（低）形成症患者から SF-36 により生活の

質を調査した。軟骨無（低）形成症患者では、社会的スコアおよび精神的スコア

は国民標準値と差がなかったが、身体機能スコアは有意に低下し、年齢とともに

さらに増悪した。これらは、主に脊柱管狭窄症に付随する脊髄症状が起因である

と考えられた。一方、最終身長 140 cm 以上の軟骨無（低）形成症患者の身体機能

スコアは国民標準値と著変ないことが判明したため、小児期の軟骨無（低９形成

症に対する治療としては、最終身長 140cm を目標とするのがよい。

 

Ａ．研究目的 

軟骨無（低）形成症は四肢短縮型低身長

を特徴とする骨系統疾患で線維芽細胞増殖

因子レセプター3（Fibroblast Growth 

Factor Receptor 3:FGFR3）の機能亢進型変

異により発症する。成人の最終身長は 120

〜130cm と著しい低身長のため日常生活動

作は障害される。低身長だけでなく、大後

頭孔狭窄や脊柱管狭窄に伴う脊髄症状を伴

い、神経麻痺により移動能力が低下する場

合も散見される。軟骨無（低）形成症は根

本的治療法がなく、低身長に対して内科的

には成長ホルモン投与が、外科的には骨延

長術が行われているが、前者は効果が不十

分、後者は侵襲が大きいのが難点である。

小児期から成人期にかけ、低身長や脊髄症

状に対して、手術的な加療をしばしば要す

るが、これらの治療後の長期成績や健康関  

連 QOL（Health Related Quality of 

 

Life:HRQOL）を検討した報告はほとんどな

い。本研究では軟骨無（低）形成症患者に

おける HRQOL を明らかにする。 

 

Ｂ．研究方法 

 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）会員で 10 歳以上の

患者を研究対象とした。年齢、最終身長、

骨延長や脊椎手術歴などの問診表に加え、

包括的健康尺度は SF-36（MOS Short-Form 

36-Item Health Survey）ver.2.0 日本語版

を使用し調査を行った。SF-36 は、身体機

能スコア（Physical component summary：

PCS）、精神機能スコア（Mental component 

summary：MCS）、役割・社会機能スコア

（Role/Social component summary：RCS）

を算出し、それぞれのスコアを国民標準値
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と比較した。 

 

Ｃ．研究結果 

 201 名より回答を得た。精神機能スコア

および社会機能スコアは国民標準値と差が

なかった（下図） 

 

 

 身体機能スコアはいずれの年代において

も国民標準値より有意に低下しており、加

齢によりさらに低下した（右上図）。日常生

活で困っている症状のうち、50歳以上で多

かったのは腰や下肢の痛み、しびれや筋力

低下だった。これらの症状は主に随伴する

脊柱管狭窄症に起因する症状と考えられた。

また、脊椎手術歴の割合は年齢とともに漸

増する傾向にあり（右中図）、主に脊柱管狭

窄症の症状が加齢とともに出現・悪化する

ことが原因で身体機能スコアが低下すると

考えられた。 

 年代別平均身長は 30 歳代から 60歳代に

かけて低下することが分かった。骨延長術

は主に 10歳代で治療を行うので、下腿・大

腿骨延長治療歴の割合は 10 歳代から 20歳

代にかけて増加する。（下図）。また、骨延 

 

長術は約 30 年前に始まった治療法である

ことから、30 歳代から 60 歳代にかけて減

少する。このように、年代別骨延長術治療

の割合に応じて年代別平均身長が変化する。 

 身長別で身体機能スコアを検討したとこ



9 
 

ろ、140 cm 未満の群では身体機能スコアが

国民標準値より有意に低下するのに対し、

140 cm 以上の群では国民標準値と著変なか

った（下図）。成長ホルモン治療単独で

140cm を越えることは困難であるため、現

状では、最終身長 140 cm 以上を目指すため

には成長ホルモンと骨延長を組み合わせて

治療する必要がある。 

日常生活において低身長のために困るこ

ととして、電気のスイッチ、タッチパネル、

高いところの商品、エレベーターのボタン

など、手が届かないところが多かった。衣

服を選ぶのに小さいサイズのバリエーショ

ンがないだけでなく、短い上肢に合った服

がない。軟骨無（低）形成症は低身長に加

え特に上肢と下肢が短い（四肢短縮型低身

長）ために、小さいサイズの服を購入して

も直しが必要である。また、七分袖を購入

して着用することもある。トイレは、便座

が高すぎる、トイレットペーパーまで手が

届かない、和式は困難などの理由で、外出

先で困ることが多い。また、お尻に手が届

かない患者はウォシュレットが必要となる。

段差がきついと感じている患者や、杖や車

椅子を使用している患者もいた。 

日常生活で工夫されていることは多数あ

った。運転免許取得率は比較的高いが、低

身長のために車はアクセルとブレーキを手

動にする、ペダルを延長するなど改造しな

いと使用できない患者もいた。足台を使用

している患者は最も多いが、高い台の使用

は危険である。また、高い足台を使っても

短い上肢のために奥の方に手が届かなくて

困ることがある。上腕延長治療歴のある方

は少数だが、上腕延長を行うと身体機能ス

コアは改善傾向を示した。 

軟骨無（低）形成症の小児患者は普通学

級で教育を受けることが多かったが、配慮

や支援が必要なことがある。疾患の重症度

の高い一部の患者は支援学級や養護学校で

教育を受けていた。最終学歴は一般の割合

と比較して著変なかった。既婚者は一般と

比較して少ないが、子供がいる患者もいた。 

 解析結果に関しては、北米・ヨーロッパ

小児整形外科学会、日本整形外科学術集会

などで発表し、専門家と情報交換した。ま

た、平成 30 年 2月 17 日に市民公開講座を

開催し、アンケート解析結果を一般市民に

広く公開した。同時に、名古屋大学整形外

科ホームページにも掲載して情報を発信し

た。さらに、詳細なアンケート結果に関し

て、つくしの会およびつくしんぼの両患者

会にフィードバックした。 
 

Ｄ．考察 

 軟骨無（低）形成症では、最終身長 140 cm

以上で身体機能スコアが国民標準値と著変

なかったことから、本症に伴う低身長に関

しては、成長ホルモンや下肢骨延長術を組

み合わせて 140cm の身長を目指すという

明確な小児期の治療目標が確立した。また、

加齢により脊椎手術が必要になる患者の割

合が増え、主に脊柱管狭窄症の合併症によ
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り身体機能が低下する可能性が考えられる。

しかし、50歳以上の群においては成長ホル

モンや骨延長術の治療歴はほとんどないた

め、年齢による身体機能の低下は年代別に

よる治療方法の変遷を反映している可能性

がある。  

 

Ｅ．結論 

 軟骨無（低）形成症では身体機能スコア

は年齢とともに低下するが、主に脊柱管狭

窄症に起因すると考えられる。成長ホルモ

ンと骨延長治療を組み合わせて最終身長

140 cm 以上を目指すと軟骨無（低）形成症

患者の身体機能スコアは改善する。上腕骨

延長により身体機能スコアが改善する可能

性がある。精神機能スコアと役割・社会機

能スコアは国民標準値と著変なかった。 
 
Ｆ．健康危険情報 
 なし 
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Clinical feasibility of meclozine for 

improvement of short stature in 
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32. Matsushita M, Mishima K, Ishiguro N, 

Ohno K, Kitoh H. Clinically feasible dose of 

meclozine improves bone growth, bone 

volume, and bone quality in mouse model 
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Symposium. 2017.5.26-26 (Incheon) 

35. Kitoh H, Matsushita M, Mishima K, 

Ishiguro N, Ohno K. Oral administration of 
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gain-of-function mutation in FGFR3. 

Fibroblast Growth Factors in 

Development and Disease Gordon 

Research Conference 2018.3.25-30 

(Ventura, CA) 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む） 

1.特許取得 

なし 

2.実用新案登録 

なし 

3.その他 

なし 


