






要約 偽性軟骨無形成症(PSACH)の診断上の問題は、椎体の特徴的変化が 10 歳頃に消失し、

成人例ではPSACHほど重症ではないMEDFairbanktypeと鑑別が困難なことである。我々は、

長管骨の骨端骨幹端障害が軽度で慎重がPSACH平均の+2SDで椎体は典型的変化を示す日本

人女児を報告する。太く短い指はなく椎体の特徴的変化も消失したため、患児は PSACH の

みではなく MEDFairbanktype とも診断されていなかった。分子生物学的に PSACH と MED の

重複が議論されており PSACH の臨床像の拡がりの研究は重要である。 


