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研究要旨 骨形成不全症は骨脆弱性に伴う易骨折性や骨変形を特徴とする最も頻

度の高い骨系統疾患である。内科的にはビスフォスフォネート製剤治療が、外科

的には矯正骨切り術が小児期よりなされているが、長期予後に関する報告は少な

い。本研究では成人の骨形成不全症患者の生活の質をアンケートにより検討した。

SF-36 による調査において、骨形成不全症患者の身体機能スコアは 30 歳代で最も

良好なスコアを呈したが、いずれの年代においても国民標準値より低下していた。

骨折回数や初回骨折時期が成人期における身体機能スコアと関連していた。 

 

Ａ．研究目的 

 骨形成不全症は、骨脆弱性に伴う易骨折

性や骨変形を特徴とする骨系統疾患である。

日本整形外科学会骨系統疾患全国登録

（1990年〜2016 年）によれば、915 例が小

児施設を中心に報告されており、最も頻度

が高い疾患である。内科的治療としてビス

フォスフォネート製剤であるパミドロネー

ト製剤が承認されており、現在の標準的治

療となっている。一方、長管骨の弯曲に伴

う易骨折性や歩行障害に対しては、髄内釘

による矯正骨切り術が小児期より施行され

る。また、脊柱変形に対しては、脊椎固定

術も適応となることがある。 

 成人における種々の骨粗鬆症薬が治験レ

ベルでは試されてきている。経口のアレン

ドロネート製剤が静注のパミドロネート製

剤と同等の効果を示す報告や、抗 RANKL 抗

体であるデノスマブ、PTH 製剤であるテロ

パラチド、さらには抗スクレロスチン抗体

などの有効性も示されてきている。また、

骨形成不全症の骨において、TGFβの発現が 

上昇していることが主因であることが示唆 

 

され、根治的な治療としての抗 TGFβ剤の

開発も考慮されている。 

易骨折性だけでなく、難聴や歯牙形成不

全、頭蓋的陥入症に伴う頚髄症、心臓弁の

機能障害など多彩な合併症を呈する。特に、

加齢とともに合併症を発症する頻度が高く

なることが示唆されているが、成人期にお

ける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。本研究では骨形成

不全症患者における HRQOL を明らかにする。 

 

Ｂ．研究方法 

 名古屋大学整形外科、大阪大学小児科、

東京大学リハビリテーション科に受診歴の

ある骨形成不全症患者のうち、10 歳以上を

対象としてアンケート調査を実施した。年

齢、最終身長、初回骨折年齢や骨折回数な

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、身体機能スコ

ア（Physical component summary：PCS）、

精 神 機 能 ス コ ア （ Mental component 
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summary：MCS）、役割・社会機能スコア

（Role/Social component summary：RCS）

を調査した。 

 

Ｃ．研究結果 

共同研究施設より、54 名の解析可能なア

ンケート結果を得た。身体機能スコアは、

10 歳代と 20 歳代では国民標準値と比較し

て大幅に低値であるが 30 歳代では改善が

認められ国民標準値に近づいた。しかし、

40 歳代以降では悪化した。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い

た（下図） 

 

 一方、精神機能スコアおよび役割社会ス

コアはいずれの年代においても国民標準値

より有意に下回ることはなかった。 

 骨形成不全症では重度な場合には、胎生

期あるいは出産時に骨折を生じることが知

られている。反対に軽症例では、成人にな

るまで本症に罹患していることに気がつか

ない例もある。そこで、初回骨折時年齢別

に身体機能スコアを比較したところ、初回

骨折年齢が 4 歳未満の場合、身体機能スコ

アは国民標準値より有意に低下したが、4

歳以上の場合は国民標準値と差は認められ

なかった（右図）。 

 

 また、移動能力に影響を与える下肢長管

骨骨折に絞って身体機能スコアを検討した

ところ、下肢骨折回数の多い患者ほど身体

機能スコアは低下した。特に、生涯の下肢

骨骨折回数が 5 回を越えるものに関して、

機能低下が著明になった。 

 

Ｄ．考察 

 骨形成不全症では、精神機能スコアおよ

び社会機能スコアの低下は認めなかったが、

身体機能スコアはいずれの年齢層において

も国民標準値より低下していた。また、初

回骨折が 4歳未満の場合、さらに低下した。

したがって、4 歳まで骨折を生じない場合

には、生涯にわたり比較的良好な身体機能

が期待できる。また、移動能力に大きな影

響を与える下肢長管骨骨折、特に大腿骨骨

折の頻度と、成人期における身体機能は負

の相関を認めた。小児期における下肢長管

骨骨折に対する治療、とりわけ、弯曲を最

大限に防止して良好なアライメントを獲得、

維持していくことが受容であると思われた。 

 年代別では、10 歳代および 20 歳代は低

値だったのに対し 30 歳代で一旦改善し、40

歳代以降再度悪化した。本症では小児期に

骨折が多く、それに対する治療が長引くこ

ともあって、若年層で身体機能スコアが低
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下していたのかもしれない。40台以降の身

体機能スコアの低下は、難聴や頚髄症によ

る麻痺、筋力低下などが関係している可能

性がある。また、今回は年代別の骨折回数

を調査していないが、加齢とともに骨粗鬆

化が進行していくことが予想され、壮年期

以降の骨折が ADL に影響を及ぼしている可

能性もある。 

 

Ｅ．結論 

 骨形成不全症における身体的 QOL は初回

骨折が 4 歳未満、下肢長管骨の骨折回数が

増加するほど低下する。また、身体的 QOL

はいずれの年代においても国民標準値より

低下していたが、30 歳代で改善を認めた。

精神的および役割・社会的 QOL の低下はい

ずれの年代においても認めなかった。 

 
 
Ｆ．健康危険情報 
 なし 
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