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  2 型コラーゲン異常症関連疾患の成人期の障害像を明らかにする目的で、18 歳以上で

初診した患者 11 名を調査した。受診目的は、下肢大関節を中心とした関節痛や、小児専門

施設からのトランジションであった。独歩可能な患者が多いが、一部は疼痛のため歩行距

離が制限されていた。就労に関しては、多くが事務職を中心とした職業に就いており、関

節機能の他、視力障害や聴力障害を適切に管理することで、成人後の社会生活を十分に維

持できる可能性が示唆された。 

 

Ａ．研究目的 

 2 型コラーゲン異常症関連疾患は平成 29

年度に小児慢性特定疾病に認定された疾患

群で、2 型コラーゲン遺伝子の他、9型コラ

ーゲン遺伝子、11 型コラーゲン遺伝子の変

異をもち、低身長、関節変形や拘縮、小顎

症または顔面中部低形成、口蓋裂、進行性

近視または網膜硝子変性、難聴などを示す。

2015 年版の骨系統疾患国際分類によれば、

2 型、9 型、11 型コラーゲン遺伝子の変異

を示す疾患は、表 1に示すように 20 種類に

のぼる。これらはいずれも骨系統疾患の中

で頻度が多いとは言えず、成人に至った患

者の障害像が明らかでない。本研究の目的

は、2 型コラーゲン異常症関連疾患の成人

期の障害像を明らかにすることである。 

 

Ｂ．研究方法 

 2007 年 1月から 2018 年 12 月までに東京

大学医学部附属病院リハビリテーション科

または整形外科骨系統診を初診した患者の

うち、初診時年齢が 18 歳以上で、表 1のい

ずれかの疾患名に相当するものを対象とし

た。但し多発性骨端異形成症の患者は遺伝

子診断を受けておらず、全て対象に含めた。

カルテ記載および画像検査を後方視的に調

査し、初診時年齢、性別、診断名、愁訴、

身長、合併症、移動能力、就労状況を調査

した。 

（倫理面への配慮） 

 本研究は、東京大学医学部倫理委員会の

承認を得て行った。 
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Ｃ．研究結果 

 結果を表 2 に示す。11 名の患者（男性 8

名、女性 3 名）が 18 歳から 60 歳（中央値

27 歳）時に初診した。診断名は、先天性脊

椎骨端異形成症 4 名、遅発性脊椎骨端異形

成症 2 名、分類不明の脊椎骨端異形成症 1

名、耳脊椎巨大骨端異形成症 1 名、多発性

骨端異形成症 3 名であった。初診時の身長

は 8名で記載があり、122cm から 160cm（中

央値 149cm）であった。11名中 8名が就労、

1名は大学生、2名が生活保護であり、就労

している 8 名中 5 名は事務職（うち 3 名は

現役か元公務員）であった。合併症は視力、

聴力の障害が多かった。初診時の移動能力

は、11名中 9名が独歩であるが、疼痛のた

め歩行距離が制限されている患者もいた。1

名は杖歩行、1 名は下肢手術後でもあり長

下肢装具と杖歩行であった。受診の目的は、

2 名が小児専門施設からのトランジション

（医学的管理の移行）、1名は遺伝を含めた

疾患に関する情報収集目的であった。残り

の 8 名中 7 名の主訴は関節痛であり、部位

は股関節と膝関節が多く、2 か所以上の疼

痛を訴える患者が多かった。2名は 20 歳台

で人工股関節手術を受けた。1 名の主訴は

脊髄障害による下肢のしびれと下垂足であ

った。 

 

Ｄ．考察 

骨系統疾患の中でも患者数の多い軟骨無

形成症や骨形成不全症では、成人期の医学

的問題点や社会生活に関する多くの報告が

あるが、2 型コラーゲン異常症関連疾患患

者の成人期の問題点は明らかになっていな

い。2 型コラーゲン異常症関連疾患では骨

端異形成から早発性の変形性関節症が問題

となる。今回の結果でも、多くの患者が主

に下肢の関節痛を訴えており、一部は早期

に人工関節手術を受けていた。骨系統疾患

に伴う人工膝関節置換術では、短期的に疼

痛や機能が改善する（Kim RH: Clin Orthop 

Relat Res 2011）一方、再置換率が高い（Tan 

TL: J Arthroplasty 2017）という報告があ

り、慎重に適応を選択する必要がある。一

方で骨端異形成を示す骨系統疾患では、変

形性関節症が股関節、膝関節に多く、荷重

を伴う活動を避け、体重コントロールを行

う必要性が示されているが（Pauli RM: Am J 

Med Genet C Sem Med Genet 2007）、十分な

エビデンスに基づく見解ではない。より多

くの患者の自然経過や治療歴を収集してい

く必要がある。就労状況に関しては、11名

中 8 名が事務職を中心とした職業に就いて

おり、関節機能の他、視力障害や聴力障害

を適切に管理することで、社会生活を十分

に維持できる可能性が示唆された。 

 

Ｅ．結論 

 18 歳以上で初診した 2型コラーゲン異常

症関連疾患の患者 11 名を調査した。受診目

的は、下肢大関節を中心とした関節痛や、

小児専門施設からのトランジションであっ

た。独歩可能な患者が多いが、一部は疼痛

のため歩行距離が制限されていた。就労に

関しては、多くが事務職を中心とした職業

に就いており、関節機能の他、視力障害や

聴力障害を適切に管理することで、成人後

の社会生活を十分に維持できる可能性が示

唆された。 

 

Ｆ．健康危険情報 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況  （予

定を含む。） 



4 
 

1. 特許取得 

なし 

 

2. 実用新案登録 

なし 

 

3. その他 

なし 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


