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研究要旨 骨形成不全症は、易骨折性や骨変形により小児期に治療が必要になる

ことが多い一方、思春期以降は骨折の頻度が低くなることが知られている。よっ

て、小児期に医療機関を受診され治療を受けることが多いが、成長終了後の長期

成績や生活の質を検討した報告は少ない。本研究では思春期および成人の骨形成

不全症患者の生活の質をアンケートにより検討した。54名の骨形成不全症患者か

ら SF-36 により調査した。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。 

 

Ａ．研究目的 

骨形成不全症は、易骨折性や骨変形によ

り小児期に治療が必要となることが多い

（文献 1）。内科的治療としてビスフォスフ

ォネート製剤投与が行なわれ骨折頻度の減

少のみならず骨密度の増加などの効果も得

られている（文献 2）。外科的治療として骨

折した際に骨接合術、四肢変形に対して骨

切り術、長管骨の骨折変形予防を目的とし

た髄内釘挿入、脊柱変形に対する矯正固定

手術などが行われる（文献 3）。この他に難

聴や心臓弁膜症に対する治療が行われてい

るが骨形成不全症の発生頻度は約２～３万

人に１人とされ希少疾患であることからま

とまった報告は少なく、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（文献 4）。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 

 

 共同研究施設（名古屋大学整形外科、大 

ン科）に受診歴のある骨形成不全症患者で

10 歳以上を対象とした。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）を算出することができ、そ

れぞれのスコアを国民標準値と比較するこ

とが可能である（文献 5）。アンケートは共

同研究施設より発送し、回答が得られた 54

名を調査した。 

 

Ｃ．研究結果 

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
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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。 

 

 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。 

 

 

 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。 

 

 また、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。 

 

Ｄ．考察 

 骨形成不全症患者における身体機能スコ

アは初回骨折が 4 歳未満の場合、国民標準

値より有意に低下する。また、下肢骨折回

数が多い患者ほど身体機能スコアは低下す

る。 

本研究において、年代別身体機能スコア

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。この結果は、骨形成不全症患

者における骨折頻度は小児期に多く、思春

期・成人期に近づくにつれ骨折頻度減少し、

加齢に伴い骨脆弱性が悪化することを反映

している可能性がある。しかし、年代別の

骨折回数を今回は調査していない。また、
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身体機能スコアはいずれの年代においても

国民標準値と比較して有意に低下していた

が、精神機能および役割社会機能スコアは

国民標準値よりも有意に下回ることはなか

った。 

 

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、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。 
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