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大理石骨病など骨硬化性疾患群に関する調査研究 

研究分担者 鬼頭 浩史 

 

骨硬化性疾患群は全身性びまん性の骨硬化をきたす疾患の総称であるが、本疾患群におけ

る発生頻度や治療介入の現状、長期予後などのデータ収集は充分ではない。国立大学病院、

私立大学病院、500 床以上の病院、およびその他の小児関連施設、計 342 施設の小児科、整

形外科、脳神経外科および耳鼻科に対し、過去 1年間の患者数の有無を調べる一次調査を

実施した。つぎに、「患者有り」と回答した施設・診療科に対し、臨床疫学像を把握するた

めの二次調査を実施した。一次調査において、56の診療科から「患者有り」の返答を得た。

診療科の内訳は、整形外科が 36 施設、小児科が 8施設、脳神経外科が 7施設、耳鼻科が 5

施設であった。二次調査では 33 施設 36診療科より回答を得た。疾患別では大理石骨病が

最も多く 42 例、次いで濃化異骨症と流蝋骨症が 15例ずつ、カムラティ・エンゲルマン症

候群が 11例、診断不明例が 3例、骨パジェット病が 2例、骨線状症、頭蓋骨幹端異形成症、

骨斑紋症、硬化性骨症がそれぞれ 1例ずつ報告された。 

 

 

Ａ．研究目的 
骨硬化性疾患群は全身性びまん性の骨硬化をきた
す疾患の総称であり、骨折や骨癒合不全、骨髄炎
などの整形外科的な諸問題だけでなく、脳神経圧
迫による視力障害、難聴、顔面神経麻痺などの多
彩な症状を呈し、生涯にわたり医学的介入が必要
となる場合がある。大理石骨病は指定難病と小児
慢性特定疾病に、その他の骨硬化性疾患は小児慢
性特定疾病に認定されているが、本邦における発
生頻度や治療介入の現状、長期予後などのデータ
収集は充分ではない。本研究は骨硬化性疾患全般
に関し、患者数推定のための一次調査と、臨床疫
学像を把握するための二次調査を実施して、本疾
患群の患者の現状を明確にすることを目的とする。 
 
Ｂ．研究方法 
国立大学病院（58施設）、私立大学病院（87施設）、
500 床以上の病院（135 施設）、およびその他の小
児関連施設（62 施設）のそれぞれ小児科、整形外
科、脳神経外科および耳鼻科に対し、過去 1 年間
の患者数の有無を調べる一次調査を実施した。つ

ぎに、患者有りと回答した施設・診療科に対し、
臨床疫学像を把握するための二次調査を実施した。 
（倫理面への配慮） 
本研究は名古屋大学医学部附属病院生命倫理委員
会の承認を受けており、二次調査における調査票
は本疾患群の実態把握のためのみに使用し、個人
のプライバシーは厳守した。 
 
Ｃ．研究結果 
一次調査において、56 の診療科から「患者有り」
の返答を得た。診療科の内訳は、整形外科が 36 施
設、小児科が 8 施設、脳神経外科が 7 施設、耳鼻
科が 5 施設であった。それらに対し二次調査を実
施したところ、33施設36診療科より回答を得た（整
形外科 25、小児科 7、脳神経外科 2、耳鼻科 2）。
疾患別では大理石骨病が最も多く 42 例、次いで濃
化異骨症と流蝋骨症が 15例ずつ、カムラティ・エ
ンゲルマン症候群が 11例、診断不明例が 3例、骨
パジェット病が 2 例あった。その他、骨線状症、
頭蓋骨幹端異形成症、骨斑紋症、硬化性骨症がそ
れぞれ 1例ずつ報告された。 
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Ｄ．考察 
大理石骨病を含む骨硬化性疾患群では、小児科、
耳鼻科、脳神経外科と比較して整形外科を受診す
る割合がきわめて高かった。疾患としては大理石
骨病が半数弱を占め最も多く、次いで濃化異骨症
と流蝋骨症が多かった。ただ、流蝋骨症は臨床所
見には乏しく、多くは偶発的にレントゲン検査に
て診断されていた。大理石骨病や濃化異骨症では
骨折や骨癒合不全を呈するものが多かった。これ
ら一部の疾患を除き、骨硬化性疾患はきわめて稀
であることが明らかとなった。 
 
Ｅ．結論 
骨硬化性疾患群に対して全国調査を実施して、発
生頻度や治療介入の現状、臨床疫学像を検討した。
大理石骨病や濃化異骨症、流蝋骨症を除くと、本
疾患群はきわめて稀である。 
 
Ｆ．健康危険情報 
なし 
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