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 研究要旨 

Ehlers-Danlos症候群の自然歴を重症度に合わせ検討を加えた。北陸地区成育医療施設として支援機

能の充実に繋がる課題を抽出した。EDSは病型により、診断後の自然歴や重症度は年齢を経るに従い

異なっている。自然歴や重症度は病型ごとにライフステージを通して明確化することが、レジストリ

ーや今後のQOL向上に繋がると考えられる。 

 

 

Ａ．研究目的 

Ehlers-Danlos 症候群(EDS)において、病型の

違いによる自然歴を重症度に合わせて検討した。

北陸地区成育医療施設として支援機能の充実に

繋がる課題を抽出する。 

 

 

Ｂ．研究方法 

金沢大学附属病院遺伝診療外来で受診あるい

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では結合組織を基盤とする疾患であるが、

主たる症状や原因遺伝子が異なる病型が構築さ

れている。診断までの過程には、診断基準、疑

う主要症状や遺伝学的検査の位置づけが大きい

病型もあるが、関節型のように原因遺伝子が判

明していない病型もあり、自然歴や重症度の把

握は診断にも影響している。病型によりライフ

ステージにおける自然歴や重症度は異なり、病

型を踏まえた対応が必要となるが、発症年齢や

年齢に応じた課題も異なり、反映していない症

例が散見された。 

北陸地区における支援機能の充実に繋がる課

題は都市部と地域により大きく異なり、レジス

トリーへの対策・対応も必要である。 

 

 

Ｄ．考察 

EDS は病型により、診断後の自然歴は年齢を

経るに従い異なっている。自然歴や重症度は病

型ごとにライフステージを通して明確化するこ

とが、今後の QOL 向上やレジストリー登録に繋

がると考えられる。レジストリー登録には地域

に合わせた支援の充実も重要と考えられた。 

 

 

Ｅ．結論 

EDS は病型により、診断後の自然歴や重症度

は年齢を経るに従い異なっている。EDSは、病

型とともに重症度に合わせた対応、支援が QOL

の向上に繋がると期待される。 
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