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研究要旨 骨系統疾患は、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II型コラーゲン異常症患者23名、

多発性骨端異形成症患者 8名、骨硬化性疾患患者 8名、低リン血症性くる病患者

13 名の生活の質を SF-36 により調査した。いずれの疾患も身体機能スコアは国民

標準値と比較して有意に低下したが、精神機能および役割・社会機能スコアは国

民標準値とほとんど変わらないことが分かった。 

 

Ａ．研究目的 

骨系統疾患は、骨、軟骨、靭帯など骨格

を形成する組織の成長・発達・分化の障害

により、骨格の形成・維持に異常をきたす

疾患の総称である。2015 年の国際分類では

42 グループ、436 の疾患に分類されており

（文献 1）、個々の疾患は稀であるが、全体

としては 5,000 出生に 1人程度発症する。 

日本整形外科学会では 1990 年から骨系

統疾患患者の登録制度を確立している。軟

骨無形成症と骨形成不全症の 2 疾患が代表

的であり、発症頻度も群を抜いている。し

かし、症例数としては多発性骨端異形成症

が第4位、低リン血症症性くる病が第6位、

II型コラーゲン異常症である脊椎骨端異形

成症が第 7 位であり、これらも骨系統疾患

の中では比較的頻度が高い。また、低リン

血症性くる病ではカルシウムやリンを補充

する内科的治療法が存在するが（文献 2）、」 

II 型コラーゲン異常症、多発性骨端異形成 

 

症、大理石骨病などの骨硬化性疾患には内

科的に有効な治療法が存在しない。これら

疾患に合併する O 脚や X 脚などの下肢のア

ライメント異常に対しては成長軟骨抑制術、

または骨切り術が行われている（文献3,4）。

しかし、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 II型コラーゲン異常症、多発性骨端異形

成症、骨硬化性疾患、低リン血症性くる病

患者における HRQOL を明らかにし、疾患概

念の確立と予後予測因子の同定などを目的

とする。 

 

Ｂ．研究方法 

共同研究施設（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 II型コラーゲン異常

症（脊椎骨端異形成症、Stickler 症候群、

脊椎骨端骨幹端異形成症、耳脊椎巨大骨端
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異形成症など）、多発性骨端異形成症（偽性

軟骨無形成症を含む）、骨硬化性疾患（大理

石骨病、濃化異骨症、骨斑紋症など）、低リ

ン血症性くる病患者患者で 10 歳以上を対

象とした。年齢、最終身長などの問診表に

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 52

名を調査した。 

 

Ｃ．研究結果 

II 型コラーゲン異常症患者 23 名、多発

性骨端異形成症患者 8 名、骨硬化性疾患患

者 8名、低リン血症性くる病患者 13 名より

解析可能な回答を得た。身体機能スコアは、

II 型コラーゲン異常症、多発性骨端異形成

症、骨硬化性疾患、低リン血症性くる病の

いずれの骨系統疾患においても国民標準値

より有意に低下していた（下図）。 

 

 精神機能および役割・社会機能スコアは

いずれの疾患も国民標準値より下回ること

はなかった（下図）。 

 

 

Ｄ．考察 

 II 型コラーゲン異常症、多発性骨端異形

成症、骨硬化性疾患、低リン血症性くる病

において、身体的 QOL が国民標準値より低

下する一方、精神および役割・社会 QOL は

国民標準値と著変ないという結果は他の骨

系統疾患にも共通するものであった。 

 4 疾患のうち、最も身体スコアが低値だ

った II 型コラーゲン異常症では、高頻度に

早発の変形性関節症あるいは変形性脊椎症

が発症するため、疼痛や関節機能障害に伴

う身体スコアの低下が示唆された。本症で

はまた、下肢のアライメント異常（内反膝、

外反膝）を呈するものが多く、下肢変形も

変形性関節症発症のリスクとなり得るため、
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小児期に可能な限り下肢のアライメントを

整えておくことが重要であると思われる。

現在では、片側骨端線抑制術による下肢変

形矯正がさかんに行われているため、本症

においても年少時から手術的な介入を考慮

してもよいかもしれない。 

 次に身体スコアの低かった骨硬化性疾患

では、頭蓋骨や顔面骨の硬化に伴う脳神経

症状による QOL 低下が示唆された。著明な

骨硬化により神経の除圧が困難となり、頻

回の手術的加療を要するものもあった。ま

た大理石骨病では、骨折の遷延治癒、偽関

節により長期間の ADL 制限を余儀なくされ

たり、治療介入が必要となった例が認めら

れた。本症の長期予後に関しては、脳神経

症状や成人期以降の骨折が危険因子と考え

られた。 

 低リン血症性くる病では、小児期には内

服治療（活性型ビタミン D製剤やリン製剤）

を受けているものが多かったが、成人期ま

で継続しているものは少なかった。本アン

ケート調査では、年齢が比較的若年であっ

たことから、骨軟化症に伴う骨痛や筋力低

下などの障害は少なかったが、根本的な代

謝異常は継続しているため、内服治療の終

了による機能障害には今後充分に注意を払

う必要があると思われた。 

 多発性骨端異形成症でも下肢関節の障害

（変形性関節症）を訴えるものが多かった。

II 型コラーゲン異常症と同様、関節軟骨基

質の異常を伴う脆弱な関節軟骨に過度の力

学的不可がかかり、下肢関節では早発の変

形性関節症が発症しやすいことが考えられ

る。関節軟骨を長期にわたり保護するため

には、小児期より過激な運動を避けるなど

の日常生活指導を組み入れることも考慮す

べきかもしれない。 

 今回の検討では各疾患の症例数が少なく、

年代別に分けて QOL を検討することは困難

であった。また、年齢や外科的治療介入を

考慮しなかった。今後は症例数を増やし、

成人期の骨系統疾患患者の QOL に与える因

子を解析し、今後の治療法について検討し

ていきたい。 

 

Ｅ．結論 

 II 型コラーゲン異常症、多発性骨端異形

成症、骨硬化性疾患、低リン血症性くる病

における身体能力は健常人と比較して下回

るが、精神的・社会的 QOL は健常人とほと

んど変わらない。今後は解析症例数を増や

し年代や治療歴を考慮して検討する必要が

ある。 
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