
 
 

 

概念・定義  
 

 骨形成不全症とは，易骨折性，進行性の骨変形などの骨脆弱性症状に

加え，様々な程度の結合組織症状を示す先天性疾患である．  

 

症状  
 

 骨形成不全症の臨床像は非常に多彩であり，生まれてすぐに死亡する

致死型から，生涯にわたり明らかな症状がなく偶然発見されるものまで

ある． 

 Sillence の分類は現在最も広く使用されている臨床分類で，疾患の重症

度をある程度把握することが可能である．古典的にはⅠ型からⅣ型に

分類するものであったが，遺伝子異常の同定を加味して現在ではⅨ型に

分類され，さらにアップデートされつつある． 

 臨床症状は易骨折性，骨変形などの長管骨の骨脆弱性と脊椎骨の変形

に加え，成長障害，青色強膜，象牙質形成不全，難聴，関節皮膚の過伸

展などである．  
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治療  
 

 内科的治療と外科的治療に大きく分けられる． 

（１）内科的治療 

骨折頻度の減少を目的としてビスフォスフォネート製剤（パミド

ロネート）の周期的静脈投与が行われる．最初の報告は 1998 年に

Glorieux らによりなされたもので，骨折頻度の減少のみならず，

骨密度の増加，骨痛の改善，脊体の圧迫骨折の改善などの効果も

得られている．副作用としては，発熱，感冒様症状，低カルシウ

ム血症，呼吸困難などがあるが，いずれも周期的投与の初回投与

時にみられることがほとんどである．治療に関する注意点は，骨

折の治癒を遷延する可能性があるため，治療前に骨折がないこと

を確認すべきでこと，過量投与にならないように注意することな

どが重要である．2014 年 1月現在、パミドロネート治療は保険未

収載であるが，公知申請が提出され，正式な薬事承認を待ってい

る段階である． 

（２）外科的治療 

骨折した際に観血的骨整復術，四肢変形に対して骨切り術，長管

骨の骨折変形予防を目的とした髄内釘挿入などが行われる．  
 
抜粋元：http://www.shouman.jp/details/5_39_85.html 

 


