








要約:胎児期より発症する遺伝性の希少難病の一つに骨形成不全症がある。本症をもつ本

人と家族の QOL を考える上で手引書の作成は重要である。その際に必要なポイントを検討

した。

1)家族の疾病受容、乳幼児期の保育支援体制、そして教育での本人への指導・教育に医療・

教育・福祉の連携が望まれる。

2)さらに骨折等の入院の増加により骨格の変形と性格・行動の偏向の頻度が高くなる。医

療側の本症への理解が強く望まれる。

3)手引書に医師向け、家族向け、本人向け、介護者向け、一般社会向け等がある。手引書

に必要な項目のシソーラスを検討した。


