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 分担研究報告書 
 

骨系統疾患マニュアル改訂第3版編集に関する研究 
研究分担者 鬼頭浩史 あいち小児保健医療総合センター・副センター長 

 
研究要旨： 骨系統疾患に関する本邦におけるバイブル的な教科書である「骨系統疾患マ

ニュアル」を 15年ぶりに全面的に改定し、2022年 12 月に刊行した。臨床所見、画像

所見、遺伝子診断、国際分類の概説からなる総論と、83 疾患の解説からなる各論、診断

に役立つ文献・サイトの紹介から構成され、エキスパートの最新の知見と希少な画像を

ふんだんに掲載した一冊となった。 
 
 
Ａ．研究目的 
骨系統疾患に関する本邦におけるバイブル的な
教科書である「骨系統疾患マニュアル」は1994年に
初版が、2007年に第2版が刊行された。その後、分
子生物学、遺伝子工学の飛躍的な発展により、骨系
統疾患における原因遺伝子の同定、病態の解明、治
療法の確立などが加速度的に進んできた。それに伴
って第2版刊行以降、骨系統疾患の国際分類は2010
年、2015年、2019年と改訂がなされており、本マニ
ュアルも最新の情報を含んだ改訂が待たれていた。
そこで、2021年に日本整形外科学会と連携して、骨
系統疾患マニュアル改訂ワーキンググループ（WG）
を立ち上げた。本研究班からは鬼頭浩史、宮嵜治、
岡田慶太の3名がWGに参加し、日本整形外科学会小
児整形外科委員会と共同でマニュアルの改訂作業
を行うこととなった。 
 
Ｂ．研究方法 
総論と各論から構成した。総論として、骨系統疾
患の①臨床所見 ②画像所見 ③遺伝子診断 ④
国際分類の概説を取り上げた。各論は最新の国際
分類（2019年版）をベースに、①根本的治療法が確
立している疾患（軟骨無形成症、低ホスファタゼ症、
低リン血症性くる病、ムコ多糖症など）、②頻度が
高い疾患（骨形成不全症、2型コラーゲン異常症、
多発性軟骨性外骨腫症など）を優先的に選択した。
その他、臨床医が知っておくべき重要な疾患、日常
診療で遭遇する可能性のある疾患などを列挙し、各
疾患の本邦におけるエキスパートに執筆を依頼し
た。辞典的な活用も考慮し、レントゲン写真など図
を多く駆使して1つの疾患を見開き2ページにまと
めて解説した。なお、日本医学会により「優性遺伝」
「劣性遺伝」に代わる遺伝学用語として、「顕性遺
伝」「潜性遺伝」が推奨されたため、本マニュアル
では「顕性遺伝（優性遺伝）」「潜性遺伝（劣性遺
伝）」と表記した。 
 
（倫理面への配慮） 
臨床写真、レントゲン写真などは個人が特定でい
ないように目隠し、あるいは個人情報をマスクした
形で全て掲載した。 
 
Ｃ．研究結果 
219ページにわたり、国際分類に準拠した83疾患
を掲載し、2022年12月15日に改訂第3版を刊行し
た。本研究班からは鬼頭浩史、澤井英明、松下雅樹、
芳賀信彦、室月淳、宮嵜治、岡田慶太、道上敏美（執

筆順）の8名が総疾患の約1/4にあたる21疾患に関
して執筆した。また本マニュアルでは、「骨系統疾
患とは」骨や軟骨などの骨格を形成する組織の発
生・分化・成長の障害により、全身の骨格の形態や
構造、恒常性維持に異常をきたす疾患群である、と
明確に定義した。すべての原稿を、WGと日本整形
外科学会小児整形外科委員会で査読、編集して刊
行に至った。 
 
Ｄ．考察 
エキスパートの最新の知見と希少な画像が見開き
2ページにわかりやすく掲載されており、骨系統疾
患の診断の手引きとしての役割を有する。実臨床に
役立つ情報、かつ現時点での最新の情報を網羅して
おり、専門医のみならず非専門医に対しても骨系統
疾患に対する理解を深め、臨床に役立つ内容の教科
書だと思われる。 
 
Ｅ．結論 
骨系統疾患マニュアルを約15年ぶりに全面的に改
訂し、刊行した。 
 
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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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
 
1. 特許取得 
該当なし 

  
 2. 実用新案登録 
 該当なし 
 
 3.その他 
 該当なし 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 


