
 
 

 

概念・定義  
 

 四肢短縮型の著しい低身長をきたす先天性の骨系統疾患である。四肢

短縮は近位肢節により強くあらわれる。このほか、特徴的な顔貌（脳頭

蓋が相対的に大きい、前額部の突出、鼻根部の陥凹、顔面正中部の低形

成、下顎が相対的に突出）、三尖手（指は短く、伸ばすと中指と薬指の

間が離れる）、下部腰椎の前彎が強いための臀部の後方突出が身体的な

特徴である。古くは軟骨異栄養症と一括して呼ばれたが、現在は軟骨無

形成症と、軽症の表現型をとる軟骨低形成症に細分されている。  

 

症状  
 

 出生時から四肢短縮をみとめるが、出生身長はそれほど小さくない。

成長障害の程度は加齢とともに強くなり、成長期の身長増加は大きくな

い。成人身長は男性で約 130cm、女性で約 125cmである。顔貌の特徴

は出生時からみられる。乳幼児期（3歳頃まで）に問題になるのは、大孔

狭窄および頭蓋底の低形成による症状である。大孔狭窄では延髄や上位
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軟骨無形成症  
 

なんこつむけいせいしょう 
 

 
頸髄の圧迫により、頚部の屈曲制限、後弓反張、四肢麻痺、深部腱反射

の亢進、下肢のクローヌス、中枢性無呼吸がみられる。水頭症も 2歳ま

でに生じる可能性がもっとも高い。無呼吸、呼吸障害は中枢性と鼻咽頭

狭窄による閉塞性の要因から生じる。胸郭の低形成が高度な場合、拘束

性肺疾患や呼吸器感染症の反復、重症化も問題になる。中耳炎の罹患も

多く、本症の約 90％で 2歳までに発症する。多くは慢性中耳炎に移行し、

30～40％で伝音性難聴を伴う。脊柱管狭窄は小児期に生じることはまれ

であるが、しびれ、脱力、間欠性跛行、神経因性膀胱による排尿障害が

症状である。脊椎彎曲、亀背、腰痛、下肢痛もしばしばみられる。乳児

期に運動発達の遅延はあるが知能は正常である。このほか、咬合不整、

歯列不整がみられる  

 

治療  
 

 本質的な治療はない。大孔狭窄による神経症状をていしたものでは減

圧手術をおこなう。水頭症で明らかな頭蓋内圧亢進症状や進行性の脳室

拡大をていしたものではシャント手術をおこなう。低身長に対しては成

長ホルモン注射や創外固定を用いた四肢延長術などがおこなわれる。脊

柱管狭窄症に対しては外科的減圧術（椎弓形成術や固定術）がおこなわ

れる  
 
抜粋元：http://www.shouman.jp/details/5_38_83.html 

 


