














要約 軟骨無形成症は骨系統疾患の中で比較的頻度が高く、四肢短縮型の低身長を呈する。

比較的臨床症状が軽度で日常生活の制限が少ないため、医療機関への受診が少なくその実

態は不明な点が多い。患者の生活の実態を把握する目的で患者会を通じ全国調査を実施し

た。その結果、18%に痩痛が見られ腰痛、ド肢痛が多い。落痛の発現時期は 10 歳頃が多い。

脊椎の後蛮あるいは前蛮の増強、O 脚、肘の拘縮などの変形が各年代で見られた。近年進

歩した脚延長術は 25%が受けていた。成長ホルモン療法は 24%が治療中あるいは治療を終了

していた。本研究から患者の臨床上にはばらつきが大きいが、痩痛、変形、低身長による

日常生活の障害があり、医療的・社会的支援および様々な環境の整備が重要である。 


