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は じ め に

　骨系統疾患には数多くの疾患が含まれ ,  その表現

型 ,  病態は多様である .  これら多くの疾患を整理する

目的で ,  1969 年に世界各国の専門家が集まり命名法 ,  

分類に関する話し合いが行われ ,  公表された .  以後数

多くの新しい疾患が加わり ,  また病態が解明されるに

従い数回の改訂を重ね ,  前回 2010 年の分類では 456

疾患に上った1) .  一方 ,  日本整形外科学会の骨系統疾

患委員会（2007 年より身障福祉・義肢装具等委員会と

統合し小児整形外科委員会に改組）では 1983 年版の国

際分類から和訳作業を続け ,  2010 年版の和訳を日整

会誌に報告した2) .  最新の 2015 年版国際分類は 2015

年に公表された3) .  近年 ,  産科医療の進歩により骨系

統疾患の出生前診断が広く行われるようになってきた

こと ,  また小児医療の進歩により全身管理を含めた小

児科医による骨系統疾患の診療の幅が広がってきたこ

とから ,  前回に引き続き ,  小児整形外科委員会のもと

に骨系統疾患国際分類和訳作業ワーキンググループ

（WG）を立ち上げ ,  日本産科婦人科学会 ,  日本小児科

学会からもメンバーを推薦していただき和訳作業を

行った .  2010 年版国際分類の時に引き続き ,  今回も和

訳作業の経過と結果を日整会誌に報告することになっ

た .  会員の日常診療 ,  学会発表 ,  論文執筆などに役立

てていただければ幸いである .

2015年版国際分類の概要

　2015 年版国際分類には 42 グループ 436 疾患が収め

られており ,  2010 年版の 40 グループ 456 疾患と比較

して ,  グループ数の増加と疾患数の減少を生じてい

る .  全体では 364 の遺伝子との関連が明らかになって

いる .  対象疾患の考え方は 2010 年版と同等である（表

1） .  なお ,  1 家系の報告であっても原因遺伝子が同定

された疾患は分類に含められている .  新規の疾患が加

えられたが ,  同時に表現型から区別の付かない疾患群

を単一グループに集約したために総疾患数は減少し

た .  いくつかのグループ名やグループ番号が変更され

た .  2010 年版分類にあった短肋骨異形成症（多指症を

伴う�伴わない）グループは大きな骨変化を伴う繊毛異

常症グループに名称変更された .  短指症の疾患数と複

雑性が増大したことにより ,  短指症（骨外形態異常を

伴わない）グループと短指症（骨外形態異常を伴う）グ

ループに分割され ,  欠指は独立したグループとなっ

た .  

　骨形成不全症では ,  依然として新たな遺伝子変異が

見出され続けている .  今回の分類では ,  表現型に基づ

いた Sillence 分類を引き続き採用することとなった .
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和訳作業とその方針

　日整会小児整形外科委員会では 2015 年版国際分類

の公表を受けて和訳作業に関する検討を行った .  2016

年 6 月に電子メールにて Sheila Unger�（2015 年版国

際分類の last author）より和訳の承諾を得た .  並行し

て ,  前述のように日本産科婦人科学会 ,  日本小児科学

会に協力を呼びかけてWGに参加する会員の推薦を

受け ,  2016 年 7 月にWGの会合を行い ,  その後は電

子メールを用いて作業を進めた .  

　WGでは 2010 年版までの和訳作業の方針を踏襲す

ることとしたが ,  WGメンバーよりいくつかの提案が

あり ,  以下のような議論を行った .  

　1） “Hypophosphatasia ,  perinatal lethal ,  infantile 

and juvenile” について ,  治療薬も利用可能となって

きており ,  半数程度救命可能となってきていることか

ら ,  必ずしも “lethal”を﹁致死性﹂とは呼べなくなっ

てきているとの指摘があった .  これを踏まえて ,  表現

の一貫性も考慮して他の疾患を含めて “lethal” とい

う英語表現を﹁重症﹂と翻訳し ,  訳注を追加する方針

となった .  この結果 ,  同表現が用いられている 7カ所

について﹁重症﹂と翻訳した .

　2）“phosphatase”の日本語表記につき ,  ﹁整形外科

学用語集﹂（フォスファターゼ）と﹁日本医学会医学用

語辞典﹂・﹁小児科用語集﹂・﹁産科婦人科用語集・用語

解説集﹂（ホスファターゼ）に相違があるとの指摘が複

数の委員よりあった .  WG内では日本医学会の表記に

統一すべきとの意見で ,  日整会小児整形外科委員会を

通じて日整会学術用語委員会に提案し ,  2016 年 10 月

に開催された日整会学術用語委員会にて“phospha-

tase”の日本語表記を﹁ホスファターゼ﹂とすること

が了承された .  これを踏まえて ,  “phosphatase”を﹁ホ

スファターゼ﹂と翻訳した .

　3）和訳項目について：前回の和訳では遺伝子座項目

を含めていたが ,  今回原文が “Locus or Gene” となっ

ていることに従い , ﹁遺伝子座または遺伝子﹂という

項目名とし ,  この項目については日本語への翻訳を行

わないこととした .  

　以上の基本方針に基づく疾患群および疾患名の和訳

を表 2に示す .  
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表 1　2015 年版国際分類の対象疾患

1） 以下に相当する重度の骨格系病変

　　 骨系統疾患

　　 代謝性骨疾患

　　 異骨症

　　 骨格系の異常を示すmalformation（形成不全） reduction（縮小奇形）症侯群

2） 論文になっているか ,  またはMendelian Inheritance in Man に収載されている

3）  家系例で遺伝的基盤が証明されているか ,  異なる家系における表現型の同質性から
遺伝的基盤の可能性が高い

4） 実験的解析により ,  nosologic autonomy が確認されている
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