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研究要旨：軟骨無形成症の患者情報は国内でまとまったデータは少なく特に成人期以降

においてはわずかである。難病プラットフォームのレジストリを構築することで研究の

推進が期待できる。成人期の軟骨無形成症は脊柱管狭窄症などの整形外科的な合併症が

生じることが多いが一般整形外科医にとってなじみが薄いのが問題である。本研究の目

的は、軟骨無形成症の難病プラットフォームのレジストリを構築することである。ま

た、整形外科の立場からの診断支援し日本整形外科学会等との調整を行うことで一般整

形外医に軟骨無形成症の特徴を理解してもらうことである。令和 4年度には、難病プラ

ットフォームのレジストリの共同研究施設を 8施設まで拡大した。また、骨系統疾患マ

ニュアル改訂第 3 版を発刊した。日本小児整形外科学会での移行支援ガイドを作成中で

ある。 
 
 
Ａ．研究目的 
難治性疾患政策研究班や実用化研究班では、疫学

研究、ガイドライン作成、病態研究、創薬研究など
が行われているが、各研究班や施設が個別に患者情
報を管理しているのが現状である。難病プラットフ
ォームのレジストリを構築することにより、患者情
報を集約統合し、二次利用を可能とすることで、難
病にかかわる研究者を繋ぎ、研究を加速させる情報
統合基盤の構築が望ましい。また、各研究班が難病
プラットフォームを利活用し、情報収集を効率化や
共同研究の促進につながり、難病研究の促進が期待
される。 
軟骨無形成症の有病率は2万出生あたり約1名で
あり比較的頻度の高い骨系統疾患であるが、一般整
形外科医の日常診療において遭遇する機会は少な
くなじみは薄い。患者は小児期には医療機関に受診
するが、成人期には定期受診しなくなるため成人期
以降の実態を正確に把握できていない。 
本研究の目的は軟骨無形成症の難病プラットフ
ォームのレジストリ構築を推進し、整形外科の立場
からの診断支援や日本整形外科学会等との調整を
行うことである。 
 
Ｂ．研究方法 
令和3年度までに構築した難病プラットフォーム

の軟骨無形成症のレジストリ標準入力システムに、
和4年度は症例登録開始する。また、難病プラット
フォームのレジストリ共同研究施設を増やす。同意
説明は共同研究施設の担当医より行い、EDC画面に
データを入力する。 
診断支援のために骨系統疾患マニュアルを作成

する。小児整形外科学会で移行期支援ガイドを作成
する。 
 
（倫理面への配慮） 
先天性骨系統疾患に対する難病プラットフォー
ムのレジストリ構築研究を令和4年3月に京都大学
大学院医学研究科・医学部及び医学部附属病院医の
倫理委員会承認され、令和4年4月に名古屋大学附属
病院生命倫理審査委員会で承認された。 
 

Ｃ．研究結果 
軟骨無形成症の難病プラットフォームのレジス

トリは、2施設（名古屋大学とあいち小児保健医療
総合センター）で登録を開始し、現在32例登録済で
ある。また、共同研究施設を計8施設まで拡大した。 
骨系統疾患マニュアル改訂第3版を発刊した。移
行期支援ガイドを作成中である。 
 
Ｄ．考察 
軟骨無形成症の低身長に対する治療は、成長ホル
モンと骨延長術の対症療法に限られていたが、令
和4年月にCNPアナログ注射製剤であるボックス
ゾゴが承認された。それ以外にも、FGFR3インヒ
ビター開発研究は国内外で活発に行われている。
難病であり症例数が少ないため、大規模な研究は少
なく、軟骨無形成症のレジストリを構築し、臨床情
報を集積することで、自然歴や予後因子を解明する
必要がある。また、レジストリを構築することで軟
骨無形成症の新規治療法の確立に貢献できる。疾患
レジストリは、製薬会社との連携のもとに、その情
報を治療薬の開発や効果判定にも貢献できる。成人
患者の身体機能の調査と生活自立を目指した取り
組みの調査の準備として、成人患者を疾患レジス
トリに登録開始準備した。軟骨無形成症は成人後
には脊柱管狭窄症でQOLに支障をきたすことが多
いため成人後は整形外科受診することが多い。そ
のために一般整形外科医に本新患の特徴を理解し
てもらう必要がある。骨系統疾患マニュアルの発
刊と移行期支援ガイドが一般整形外科の向けの診
断の一助になると思われる。 
 
Ｅ．結論 
難病プラットフォームのレジストリの登録を開
始して共同研究施設を8施設まで拡大した。骨系統
疾患マニュアル改訂第3版を発刊した。日本小児整
形外科学会での移行支援ガイドを作成中である。 
 
Ｆ．健康危険情報 
 ○○○○○○○○○○○○○○○○○ 
（分担研究報告書には記入せずに、総括 
研究報告書にまとめて記入） 
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