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整形外科疾患に関する研究 

研究分担者 鬼頭浩史（名古屋大学整形外科） 

 
A. 研究目的 
整形外科領域の先天性難治性疾患について、小

児慢性特定疾病対策を社会実現するため、その推

進に寄与するデータを構築し、実践的基盤を提供す

ることを目的とする。 
 
 
B. 研究方法 
平成 28 年度以降、新たに小児慢性疾病に認定さ
れた骨疾患（偽性軟骨無形成症、多発性軟骨性外

骨腫症、TRPV4 異常症、点状軟骨異形成症、内軟
骨腫症、2型コラーゲン異常症、ビールズ症候群およ
びラーセン症候群）について、関連学会（日本整形

外科学会、日本小児整形外科学会）や厚労省政策

研究班（澤井班、鬼頭班）と連携して、疾患のデータ

を集積し、診断の手引きや医療意見書を作成する。 
小児慢性特定疾病に該当すると思われる先天性骨

疾患について情報を収集し、新たに申請する。併せ

て、内分泌疾患などに分類されていた骨疾患 

を見直し、骨系統疾患という新たな分類を設けて該

当疾患を検討する。 
小慢指定医の研修を目的とした e-learning 用の
ウェブサイトの開設を目指し、骨系統疾患に関する講

習用スライドの作成およびテスト問題の作成を行う。 
成人移行期支援のあり方を検討する目的で、各種

骨系統疾患の成人期における QOL調査を実施して、
生活実態や社会支援等に関するデータを収集する。 

 

（倫理面の配慮） 
本調査は、研究利用について同意がなされている

小児慢性特定疾病登録データを用いて行われてお

り、国立成育医療研究センター倫理審査委員会によ

る倫理審査（受付番号：1637）による承認済である。 
 
 
C. 研究結果 
偽性軟骨無形成症、多発性軟骨性外骨腫症、

TRPV4 異常症、点状軟骨異形成症、内軟骨腫症、2
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型コラーゲン異常症、ビールズ症候群およびラーセ

ン症候群の疾患概念、診断の手引き、申請用の医療

意見書を作成した。 
胸郭不全症候群、骨硬化性疾患、進行性骨化性

線維異形成症に関して小児慢性特定疾病調査票、

疾患概要などを作成して新たに小児慢性疾病へ申

請し、平成 30年度から小慢に認定されることとなった。
また、新たに「骨系統疾患」という分類をもうけ、軟骨

無形成症、軟骨低形成症、骨形成不全症、低ホス

ファターゼ症、大理石骨病、偽性軟骨無形成症、骨

硬化性疾患、進行性骨化性線維異形成症、多発性

軟骨性外骨腫症、TRPV4 異常症、点状軟骨異形成
症、内軟骨腫症、2 型コラーゲン異常症、ビールズ症
候群およびラーセン症候群の 15 疾患が平成 30 年
度には「骨系統疾患」に組み込まれることとなった。 
小児慢性特定疾病指定医研修サイトに掲載する e-

learning 用の「骨系統疾患」に関する概説および試
験問題を作成した。 

10 歳以上の軟骨無形成症患者 201 名、骨形成不
全症 50名に対してQOLアンケート調査を実施した。
軟骨無形成症では、精神的スコアは健常者と差はな

いものの、身体的スコアはいずれの年齢層において

も健常者より低く、特に加齢とともに低下することが明

らかとなった。また、脊柱管狭窄症などを合併すると

さらに身体的スコアが低下した。興味深いことに、身

長が 140cm以上の患者は 140cm未満のものに比較
して、有意に身体的スコアが高かったことから、小児

期の本症の治療戦略としては、身長に関しては

140cmを目標とすればよいことが明確となった。 
 
 
D. 考察 
新たに骨系統疾患という分類が設けられたことによ

り、疾患概念の理解が深まるとともに、疾病の状態の

程度が改訂された。骨系統疾患では小児期よりさま

ざまな整形外科的手術治療が必要となり、対象基準

に「外科的治療を行う場合」が含まれた意義は大きい。

また、四肢変形や脊柱変形に関しても、大腿脛骨角

（femorotibial angle : FTA）、Cobb角の具体的な角
度が明記されたことにより、対象基準が明確化した。 
 400 種類以上にも分類される骨系統疾患におい
て、個々の疾患の発生頻度は低いものの、小児期よ

りさまざまな医療的管理が必要な疾患に関しては、

関連学会や厚労省研究班と連携して実態や予後を

把握するとともに、患者レジストリを構築することも今

後の課題と思われる。 
成人患者のQOL調査により、軟骨無形成症に関し
ては生活実態をある程度把握することができ、骨形

成不全症に関してはデータを解析中である。今後は

小慢に認定されているその他の疾患についても、トラ

ンジッションという観点から疫学調査等の情報収集を

行い、成人移行期支援のあり方について検討する必

要がある。 
 
 
E. 結論 
平成 30 年度からは胸郭不全症候群、骨硬化性疾
患、進行性骨化性線維異形成症が小児慢性特定疾

病に追加されるとともに、「骨系統疾患」という大分類

が設けられ、これまで内分泌疾患群などに含まれて

いた先天性骨疾患がまとめられることとなった。 
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