








はじめに

骨形成不全症は先天的に骨がもろい疾患で、骨折しやすい、骨の変形をきたしやすいなど

を特徴とする。骨形成不全症の原因は、骨の基盤となる I型コラーゲンという分子の異常

であることが明かとなっている。骨形成不全症の重症度は、生まれてすぐ死亡してしまう

重症型から、偶然発見される殆ど無症状の症例まで非常に多様であるため、患者の状態に

応じた治療として確立した方法はなく、整形外科的治療・内科的治療両者とも模索段階で

あるのが現状である。

　さらに、骨形成不全症患者に対する対応は、稀な疾患であることに加え、重症度が異な

ること、確立した治療法がないことなどの理由により、医療現場、家庭、教育機関などに

おいて戸惑う事が多いのが現状である。

　この度、骨形成不全症の患者・患者家族および、診断治療に携わっている医師(小児科・

整形外科)に対するアンケートから明らかになった患者の抱えている問題点、現在行われ

ている治療法の実熊などから患者の診断の指針となるべき手引きを作成した。

骨形成不全症とは

遺伝性疾患で骨脆弱性(易骨折性・骨変形)とともに、様々な結合組織の症状を示す疾患で

ある。臨床的に重症度、合併症などから 4 つの型に分類する Sillence 分類が最も普遍的

に使用されている。主要な症状は、易骨折性・骨変形などの骨脆弱性に起因する症状であ

る。随伴する症状として、成長障害、歯牙形成不全、伝音性難聴、青色強膜などがある。

重症度、合併症の有無は病型及び症例によって大きく異なるのが特徴である。

　骨形成不全症は I型コラーゲンの質的もしくは量的な異常に起因すること、異常の種類

と臨床像の間にある程度関連があることが明かとなっている。骨量測定法の進歩により、

骨形成不全症患者における骨密度低下が特に腰椎において明かとなり、疾患の臨床的な診

断枝術も進歩している。

 治療に関しては、骨折時の整形外科的な治療管理のみではなく、骨折変形の予防のため

の髄内釘を用いた治療技術も進歩をみせている。内科的治療は、骨量測定法および骨代謝

マーカー測定の進歩により病態の把握が容易になり、より有効な治療法の開発が期待され

ている。現在本邦で行われている治療法としては、従来のカルシトニンに加え、 ビスフ

ォスフォネートによる治療が試みられ、骨折回数の減少、骨量の増加を認めている。


