
1126 日本外科宝幽第26巻第6号

age Disease; J. Pediat. 27; 299. 1945. 2) 
Holt: Glycogendisease, Dis=as= of Infancy and 
Childhood, 1361, 1940. 3) l¥f ac Callum: Gly-
cogen in von Gierke Disease, Textbook of Pa-
thology. 963. 1942 4) Mason, H. H. & Antle-

rson, D. H.: Glycogendisease. Am. J. Dis. Chil-

dren. 61; 795, 1941. 5）高萩大三郎：肝臓 Gly-
cogen，日本消化器病学会雑誌， 51, 298，昭29.
6〕γonGierke: Glykogenspeichelkrh, Ziegler’s 
Beitrage, 497. 1929 7）山口与市．肝抗告、に於

ける副腎皮質機能 日本内分泌学会雑誌p 30, 196, 

昭29.

Dysostosis generalisa taの 1症例

慶応j＂｛！；／~大ザ弦）彩外科（岩j京教授指導）

国立村山療養所（所長田中堅1陥時土）

蕪木初枝・名和五

〔原稿受付昭和32年 7月2日〕

A CASE OF A DYSOSTOSIS GENERALISATA 

HATUE KABURAKI KANJI NAWA 

l¥Iu刷、A'1Anational Sanator・.um 

This report is a case of d＞’内川to日isgc11eraliメatawhich w’c discovered at a physical 
mass examanation of school children、

Case: 8 >・ear 4 month -:¥falc. C:n11stitution is poor, 104 cm tall. 
The skull is larger than that of normal children, and thffc is a finger wide 

groove runs along the mdiin line of the skull, from the frontal part to the occi-
pita!. 

There is defect in the both shoulders which can be brought abnormally near in 
front of chest. There are man~’ abnormal changes in the X-ra）・ findings.We find 
separation of sutu1 Eぷ， mi>saic-likestn1dure of the skull, and oc:cult teeth in jaw. 
And a li1淀川・日plitat the line of spinous proごC出 Hahn’s shadow in the vertebral 
b:dy, hypoplasia of scapula, partial def・c:::tof clavicles, remainder of Y-cartilage, 
disph吋日lof pubis, irregular dei 1sc shci.dmγ日 onthe cpi 11h ：－ · ~·c:t l-lines of the long bones. 
The epiphyseal-nucleus me smaller than the 1101 ma!. The patella, and the bone-
nucleus of the carpus and tえ！＂SL'只 aJG日mallcr. and so;rn・ of them did not disclose 
≫Ct We find alsυthe }1SE'Wトl11 >ne-m1c leas on t l淀 川 ctac;11pal and matatarsal epi-
ph,,・sis. 

升本文の要旨は昭和301fII 月整形外科京放三、 点示地方会においてのベ＇~.
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1897年 Marieet Saintonの命名にかかる Dys-

ostosis cleidcranialisはMartin(1765), Morand (1 

766), Schenthauer (1871 j等の報告に始り，現今ま

で欧米に於ける報告はすくなくない．吾国では大正15

年高橋，内藤が，第 l例を報告し，昭和11年羽根田は

本症を詳細に観察してp 頭蓋骨及鎖骨の骨形成不全の

他に全身的な骨発育異常の併存することを強調し，こ

れを Dysostosisgeneralisataと命名した． 本邦に

於けるその後の報告例は，他疾患と合併したものを併

せても僅か21例である．

吾々はJ設近p 小学校児童の集団検診に際して，本症

と考へられる I例を発見したのでP こ〉に報告する．

症例

地O 某 8才4月男児

主訴：両側鎖骨部分欠損

家族歴：息児出生前p 既に父母は別居p 兄弟なし

父母は血族結婚でない．

既応歴：妊娠37週で出生しF 正常分娩で出生時p 生

後異常に気づかなかったが，成長するにつれてP 発育

の遅れが目立ちP 処女歩行に 1年8月を要した．

昭和30年 3月，小学校の集団険診の際P レ線間接撮

影により両側鎖骨の一部欠損を発見される．

現症（図I.2. 3) 

体格小p 身長104cm，胸囲54cm，頭部は躯幹に比し

大きい．内臓器に著変なし性器発育も正常である．

知能発育は略尋常で，学業成績は中位である．

図 1 国 2

頭部は広大で頭間 54cm，ことに顔面頭蓋に比し脳

頭蓋の大きいことが目立ちP 前頭部が突出している．

前額より後頭部まで正中線上に著明な巾一棟指余の矢

状方向の陥凹ありp 所謂幣状頭蓋をなしている．大泉

門に相当する部はすでに硬く F 持動はふれない．顔面

頭蓋では鼻根部の低下が著しし本症に特有な顔貌を

呈している．硬口蓋は深く V字型でP 歯牙は小さし

永久闘はまだ蔚出していない．上顎左右門歯聞に 1個

の過剰歯を有する．

限寓，眼球は尋常である．

脊桂は軽度の円背を示すがp 側もわ鋭性亀背などを

形成せずp 運動障害はない．

頚；＇；I：は短小p なで肩で，甲状腺p 淋巴腺などの腫脹

は著明でない．上胸部は狭少でp 軽度の鳩胸を呈する

が，肋骨念珠はみとめられない．

肩脚部の発育は特に悪〈，肩峰による隆起をみとめ

ずp 胸鎖乳突筋の輪廓は不明瞭である．鎖骨による隆

起はわづかに痕跡をのこす程度でp 両側鎖骨骨幹部に

当る部分には骨性抵抗をふれない．両肩を胸前で接触

させる運動は完全には出来ないがp 可成りの接近が可

能である．

四肢は線細で，筋肉の発育も不良でありp 上肢に中

等度の内反肘がある．手関節は少しく腫大するが圧痛

なし何れにも運動障害はない．下肢は両側等長，や

、外旋位をとり p 中等度のX脚，下腿の外前方凸の轡

曲p 軽度の外反足を呈する．股関節に軽い開排障害を

みとめた以外p 著しい運動障害はない．指祉は短小で

図 3



1128 日本外科宝函第26巻第6号

図 4

各指血l：末節は一様に肥大し，あたかも太鼓授の如くで

ある．各指祉関節に拘縮などはみない．

レ線所見：脳頭査は広大であるが，頭蓋底・顔面頭

蓋は著しく狭小である．頭蓋縫合は離調したま〉で，

所々モザイク様のi構造を示す．顔面頭蓋では上下顎と

も正中裂隙はないが，埋伏歯の数は相当年令より逢か

に多く p 過熱した門1'];{, 第一大臼歯などを認める

（（辺~.5).

脊椎で椎｛本の数は異常ない. :m体は一般に小さく

図 6

図 5

扇平で丸みを帯びP %11惟及び上位胸惟をのぞいて赫突

起の陰影を欠き，新｛突起列に相当して狭く垂直に走る

線状の裂際をみる．椎体椎弓聞の癒合も不完全で一部

の椎体には明らかなハーン権体寓溝像が残存してい

る．

肩1甲骨’P特に－rf11存，烏司王突起の発育は極めて悪い．

鎖骨は’白骨中央部を欠き，肩峰側に約 2種，胸骨側に

右2.5cm，左elemの痕跡として存し， 中央部はあたか

も偽関節の如き様相を呈する（図 6)

骨盤は伏で， Yi！リ、＇f

し＇ Jj:G、骨発(fの極度の遅延が目立

ち，縫白部の離間は高度で，上・下

行枝はまだ発現せずp 骨盤閉鎖孔癒

合の傾向は全くみられない（図 7). 

長管状骨は上・下肢とも一様に線

細非薄な像を呈し，骨幹部の横骨梁

．骨’端軟骨部の不規則なる辺縁硬化

及び化骨遅延；）＞あり，，f'j・端骸は何れ

も小さく， a部f己f児の泌をがある．

膝査il’は大豆大の辺縁不況則な陰

影として存する．手・足根骨に於け

る骨核発現も遅れp ことに手様骨に

•Jr しい．即，~£＿根骨’では路骨，距骨

・立ノj'jま・小さいながら模状骨の骨
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図 7

核をみとめるに反し3 手根骨では鈎骨・頭骨のそれ以

外をみることは出来ない．

短管状骨の変化は更に特具で，第 1中手骨小頭を認

めp 第 2・第5中手骨及び第2・4・5中足骨はその

基底部に骨端核又は偽骨訪問核を有する（｜可 8). 

血液所見：血液像に変化なし血清中の燐・カルシ

ウム・マグネシウム等も正常範囲を示す．
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考 ｛一’11 

1897年p Sain ton bこ依り命名された． Dysostosis 

cleidcranialisは両側性の鎖骨欠損と山長十jイじ骨異常

を有しp しかも家族的に発生する先天性骨形日空間合で

ある．その後本症報告例をますにつれてP J}f＇.二｛也 l引こ

於ける異常が発見p 蒐積せられている．即ち＇%＂！＇！＇

蓋骨の発育不全．歯牙発育異常を三主徴とする他，大

胸筋p 三角筋の欠損，角膜溜濁・難聴.t•：＜.松市の低下

・破口蓋の異常陥凹・肋骨崎形・肩目甲骨変形・脊柱異 J

常轡曲・潜在住脊椎破裂＇. 1；三lプJi工， Y軟骨の化骨遅

延p 恥骨形成不全p 指祉短耐：誌の併存が記載されて来

た．その後，羽根回（昭11）は本邦に於ける第2例を

詳細に観察しp 上記諸変化の他に新にm~rf：＇ ~l'fこ於ける

早期骨端線閉鎖を追加しp 骨発育p,::',!iぶ全身に及んで

いるところから，本症を Dysotosisgeneralisataと

呼ぶことを提称した．本症にr；~ ける骨発YTの1;1,;''."f ；？：党

育遅延の様相を呈しながらp －－，引こ於て骨端の早期癒

合などの発育過剰の像をも呈するところから3 又，被

蓋骨形成不全のみならず，軟骨性化骨の形成不全、をも

合併するところからp この命名は当を得たこと、考え

る．

本症に於ける顔面骨p ことに上・下顎骨異常による

口腔・歯牙発育不全についてはp 種々！引i学的考察が

行われp 顎骨・ことに上顎の発育不全，歯牙形態及び

歯数の異常（過剰歯）・骨釘植が異常に堅聞であるた

めに生ずる乳内長期残存p 埋伏歯が主徴として数えら

れている．

t¥ 
こ h に報告した吾々の症例も f~t述

の如く，ほとんど全身骨骨名系におけ

る発育不全を有している．レ線所見

によるその骨骨g.年令は， 3～4才前

後に止っており，句｛：＇i''i'>f「lこは，中

手骨p中足骨の基底部に骨端核，f為骨

端核などの異常さえみとめられる．

本症の発生についてはp 一般先天

性骨系前民店、におけると同じく，諸

々の議論のあるところも廃史的に

みてもp 先祖返り（Lambertzl，胎

生期羊水による加圧（Jan、 問111など

の尽力：ある．しかし，本症の如く全

身名川の背に於て種灯t併の発育障

害を見ることから p 二jLらの説をそ

のま、肯定することは難しい．育池
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(1954），島（1950）は各々木市に大理石骨病2 骨形不

全などが合併して来る ことを記述しP これら2 骨組織

の発育不全を主徴とする疾患の原因を透か遠く遡っ

て，中Hf業組織の異常に求めている．

既述の如く p 本疾患、の骨発育不全が年令的考慮の外

にあることp 或は中足骨小頭，基底骨端核，偽骨端核

などの異常を有していることなどは本症の発生につき

多くの示唆を与える．偽骨端核の発生は甲状腺発育不

全・小児給液水腫・その他の内分泌障害の患者に多く

みられる．かかることから，先天性骨系統疾患の発生

因子には内分泌系の均衡の不全が何らかの役割jをなし

ていると考えられ，これらのl''Irについては今後の研

究にまつことが大である．

1~＇（］，木疾患の遺伝学的存察については多くの報告が

あり，遺伝関係は濃厚と考えみ．本忠者の家系につい

ては父方とは現在全＜ ，＇＇；－情不通て’あるため，母方より

のr::i.冷による外なかった．母方家系には異常者を認め

ないが＇ ＂＜.は生来短躯葬小で，外貌は鹿児と類似し，

前頭部に縦溝をみとめp 尚詳細は不明であるがp 父の

弟に，やはり育委小の者があったという．単にこれのみ

にて本患者父方の署員系に遺伝的要因が濃厚であると速

断することは許されないがp 先天的な骨の発育降客を

来す因子の存在を推測しうる．

繍筆にあたり，御指導，御校聞を賜った恩師岩原教

n，患者の観察にその機会と種々の便宜を賜った小坂

結核研究所所長，小坂防士に感謝の意を表する．
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