
 
 

 

概念・定義  

 組織非特異的アルカリホスファターゼ（ALP）遺伝子の活性低下により

骨の石灰化が障害される常染色体劣性または優性の遺伝性疾患である。

重症度、発症時期などにより、6病型に分類される。 

１．� 周産期重症型 最も重症な病型で、出生時に四肢短縮、頭囲の相

対的拡大、狭い胸郭を認める。X線で、全身骨の低石灰化、長管骨

の変形、などを認める。 

２．� 周産期軽症型：骨変形などから胎児期に診断された低ホスファタ

ーゼ症症例のなかに、良好な骨石灰化を認める予後良好な病型。

日本人例では、ALP遺伝子 F310L との関連が指摘されている。 

３．� 乳児型： 生後 6か月までに発症する。乳児期に死亡する症例も

ある予後不良な病型である。 

４．� 小児型：小児期に発症するタイプで重症度はさまざまである。乳

歯の早期喪失を伴うのが特徴である。 

５．� 成人型：成人期おもに中年期になってから発症するタイプで病的

骨折、骨痛によって気づかれる。 
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６．� 歯限局型：骨に病変が限局するタイプである。乳歯の早期脱落な

どを認める。 

 

症状  
 

 病型により異なる。詳細は、概要・定義の項を参照されたい。  

 

治療  
 

 対症療法が中心であるが、骨に移行するための修飾を施した酵素を用

いた補充療法が開発され日本でも利用可能になりつつある。 
 
抜粋元：http://www.shouman.jp/details/8_13_136.html 

 


