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 研究要旨 

エーラスダンロス症候群(EDS) の主症状の 1つである関節可動亢進について検討を加え、新分類で

病型の 1つになったテネイシン欠損症との関連を検討した。関節症状を主とする関節（可動亢進）型

EDS は旧分類ではテネイシン欠損症が含まれていた。テネイシン欠損症は、新分類では類古典型に

位置付けられたが、関節型 EDSでは半数がテネイシン低下を来していた。原因が判明していない関

節型において、複数の原因により生じている可能性を示唆すると考えられた。EDS だけでなく、同

じように病型分類がされている低ホスファターゼ症（HPP）での患者会の支援を通して、遺伝性疾

患、希少疾患が有する周知、啓発が重要であると再認識された。  

 

 

Ａ．研究目的 

エーラスダンロス症候群(EDS)は、指定難病

とともに小児慢性特定疾患になっている。関節

可動亢進はEDSの主症状の1つであり、程度に

幅がありながら各病型で伴っている。主症状の

1つである関節可動亢進について検討を加え、

新分類で病型の1つになったテネイシン欠損症

との関連を検討した。また，EDSと同様に指定

難病とともに小児慢性特定疾患になっている低

ホスファターゼ症（HPP）と比較し、診断まで

の経緯、とともにQOLについて検討する。引き

続き、北陸地域における地域としての疾患の対

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 EDS および

HPP 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

型の比較検討を行った。 

HPPにおいては金沢市で第13回ALPS研究会

の開催に伴い患者会を支援する機会があり、

EDSと同様に複数の病型を有する本症において

QOL向上どのように支援するか検討を加えた。 

 

(倫理面への配慮) 

解析に当たっては、施設内倫理承認を得たの

ち、文書による同意を全例（日本医科大学付属

病院）で得た。 

 

Ｃ．研究結果   

関節症状を主とする関節（可動亢進）型EDS

は旧分類ではテネイシン欠損症が含まれてい

た。テネイシン欠損症は、新分類では類古典型

に位置付けられたが、関節型EDSでは半数がテ

ネイシン低下を来していた。 

HPP患者会では、全国から患者家族は集ま

り、地域における課題があることが示唆され

た。 

 

Ｄ．考察 

EDSの共通症状である関節可動亢進を通し

て、EDS新分類における関節型について検討を

加えた。まだ、原因が判明していない関節型に

おいて、複数の原因により生じている可能性を

示唆すると考えられる。重症度との関連の精査

は今後の課題である。 

EDS だけでなく、同じように病型分類がされ

ている HPP と比較対照することで、遺伝性疾

患、希少疾患が有する周知、啓発が重要である

と再認識された。  

 

Ｅ．結論 

エーラスダンロス症候群(EDS)においては新
国際分類を日本において周知する機会が重要と
なる。特に、関節可動亢進という症状だけで
は、原因（遺伝子）が判明していない現状で病
型との関連の判断が難しくなることが示唆され
た。 
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EDS の日本における QOL向上への要素とし
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医療体制の連携強化、
書類作成につながる診断の手引きや診療ガイド
ラインの充実に向けた啓発活動等のサポートの
改善が求められ、引き続いた検討が必要と考え
られた。 
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