




骨系統疾患は、先天的あるいは後天的な骨・軟骨の形成・発育異常による全身骨格の形態

的・構造的異常を呈する疾患である。これには、傷病片が骨・軟骨に存在するか、主要な

症状の一つ以上が骨病変である疾患が含まれるので、奇形症候群、代謝病、内分泌疾患な

どもこれに含まれることになる。その臨床像は乳児期致死性のものから知能運動発達がほ

ぼ正常のものまであり極めて複雑で多彩である。現在、骨系統疾患に関わる問題には、診

断の困難さ、治療の困難さ、療育の困難さなどが挙げられる。これは、それぞれの疾患が、

発生頻度が低く医療者側に十分な経験やデータ…がないことにも関連する。これらの疾患

罹患患児と家族は様々な困難に直面することとなり、医療的にあるいは社会的に支援する

ことが重要である。 

本邦における骨系統疾患に対する取り組みとして、日本整形外科学会では平成元年 2 月に

骨系統疾患委員会を設置し、1)全国登録制度の確立、2)疾患の命名の整理、3)研究会の開

催を目標に活動を開始した。平成 8 年までの登録患者数は、1715 症例となっているが、登

録数の頭打ちが問題となっている。諸外国で報告された発生頻度から推測すると本邦の患

者のうち未登録例が多数あるものと考えられる。したがって、現在この登録症例から各疾

患の発生頻度を算出することは出来ない。このように発生頻度が明確でなく、さらに生活

実態がわからないことが、本疾患の特徴といえる。そこで本研究の主たる目的は、骨系統

疾患の疫学調査および実態調査とした。 


