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 研究要旨 Ehlers-Danlos 症候群(EDS)は，指定難病とともに小児慢性特定疾患になっている。結合
組織疾患に分類されている疾患である低ホスファターゼ症（HPP）と比較し，診断までの経緯と共
にQOLについて検討した。また、北陸地域の医療機関を通して，地域としての疾患の対応について
も検討を加えた。医師意見書（小児慢性）や臨床調査個人票（難病）の内容を比較したところ、内
容は共通化されたが、記載には詳細な知識が必要となり、提出書類の記載内容と概要や診断の手引
きとの乖離がみられていた。希少疾患においては，概要や診断の手引きの充実やupdateが診断とも
に，疾患の啓発やQOLの向上に繋がると示唆される。 

 

Ａ．研究目的 

Ehlers-Danlos 症候群(EDS)は，指定難病とと

もに小児慢性特定疾患になっている．小児慢性

特定疾患では先天代謝異常の結合組織異常症に

分類される疾患である低ホスファターゼ症

（HPP）と比較し，診断までの経緯と共に QOL

について検討する。また、分担者が異動した北

陸地域の医療機関を通して，地域としてのこれ

らの疾患をはじめとした難病の対応についても

検討を加える。 

 

Ｂ．研究方法 

日本医科大学付属病院遺伝診療科ならびに金

沢大学附属病院で受診あるいは検査依頼を受け

たまた、国内で文献報告された Ehlers-Danlos 

症候群および低ホスファターゼ症において、診

断までの過程、遺伝学的検査等の検査結果、臨

床症状について各疾患、各病型について、比較

検討を行った。 

 

(倫理面への配慮) 

遺伝学的検査については、関連ガイドライン

を遵守して行った。 

 

Ｃ．研究結果   

EDS では主となる病変部位や好発年齢が異な

りや原因遺伝子が異なり、皮膚病変が主たる古

典型、関節可動亢進型、血管、腸管が主たる血

管型等、主たる 6 病型がある。一方、HPP は、

原因は単一遺伝子であるが発症年齢や症状出現

部位が異なり発症年齢で病型に分かれている。

骨病変の出現とともに、血清 ALP 低値として

臨床的に診断される。小児期以降の診断の契機

になる乳歯早期脱落症状は歯科で気づかれる

が、血清 ALP を測定するまでの期間が長い症

例が散見された。 

それぞれの疾患はともに病型によっても関連

する診療科が異なっていた。改訂された医師意

見書（小児慢性）や臨床調査個人票（難病）の

内容を比較したところ、内容は共通化されてき

た。EDS では小児慢性医師意見書は 1 種類の書

類の中にすべての病型を含んでおり、記載が病

型ごとになっていない部位もあり、記載にあた

ってはより詳細の疾患の知識が必要となってき

ていた。提出書類の記載内容と概要や診断の手

引きが対応できていなく、申請が不充分になる

可能性が示唆された。 

異動した金沢大学附属病院は、希少疾患や北

陸 IRUD を中心に北陸地域の拠点病院である。

北陸 3 県における 2 つの疾患の診断数には偏り

があると推察され、疾患の周知（鑑別疾患に入

るか否か）が重要な要素と示唆される。 

 

Ｄ．考察 

EDSは、各病型で原因が異なり、臨床症状も

病型で特徴があり、病型間は個々の異なる疾患

という認識が必要と考える。各病型における診

断基準やまた病型を気づかれる症状、好発年齢

の明確化が本疾患の周知・啓発に繋がると考え

られた。 
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HPPでは、診断基準となる血清ALP値は、小

児期には成人の3倍となることから、小児期以

降の診断には、年齢に合わせた基準値の設定と

結果が異常（パニック）値として反映されるシ

ステムの構築が必要である。また、日本で測定

する血清ALP値は欧米(IFCC法)とは3倍となる

ため、欧米のHPPスクリーニング方法が日本で

は導入できない点も小児期以降の臨床診断を難

しくしている理由と考えられたが、日本の検査

手法も数年後にIFCC法に統一されることから、

診断の手引き等のupdate が必要となる。 

 

Ｅ．結論 

結合組織疾患、とくにEhlers-Danlos 症候群

(EDS)、低ホスファターゼ症（HPP）のQOL向

上要素として、診断までの過程、特に診断基準

や遺伝学的検査の位置づけとともに書類作成に

つながる診断の手引きや診療ガイドラインの充

実についての啓発活動等のサポートが必要であ

り，それによりQOLの向上に繋がると期待され

る。 
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