






















 
要約 
 多彩な臨床像を呈し、重症度も症例によって大きく異なるため、疾患の全貌の把握が困

難である骨形成不全症の診療のための、医療機関向けの診療の手引書を、患者の全国調査

を元にして作成した。まず医療機関向けの調査として、全国の大学附属病院小児科、整形

外科、療育施設の現在骨形成不全症を診療している施設を対象に実態調査を行い、さらに

患者・保護者の方についても日常生活で抱えている問題点を中心に調査を行いその結果を

もとに、本邦における骨形成不全症の診療に必要な項目として、疾患の全体像、合併症の

検索、検査、整形外科的治療、薬物療法の可能性などを盛りこんだ手引書とした。 


