
は じ め に

　骨系統疾患には数多くの疾患が含まれ，その表現
型，病態は多様である．これら多くの疾患を整理する
目的で，1969年に世界各国の専門家が集まり，命名
法，分類に関する話し合いが行われ公表された．以後，
数多くの新しい疾患が加わり，また病態が解明される
に従い，多数回の改訂を重ね，前回 2015年版の分類
では疾患数は 436に上った1)．今回の改訂が 10版目に
あたる．一方，日本整形外科学会の骨系統疾患委員会
（2007年より身障福祉・義肢装具等委員会と統合し小
児整形外科委員会に改組）では，1983年版の国際分類
から和訳作業を続け，2010年版，2015年版の和訳を
日整会誌に報告した2)，3)．最新の 2019年版国際分類は
2019年 10月に公表された4)．近年，産科医療の進歩
により骨系統疾患の出生前診断が広く行われるように
なってきたこと，また小児医療の進歩により全身管理

を含めた小児科医による骨系統疾患の診療の幅が広
がってきたことから，2010年版，2015年版に引き続
き小児整形外科委員会のもとに骨系統疾患国際分類和
訳ワーキンググループ（WG）を立ち上げ，日本産科婦
人科学会，日本小児科学会からもメンバーを推薦して
いただき，和訳作業を行った．今回も和訳作業の経過
と結果を日整会誌に報告することになった．会員の日
常診療，学会発表，論文執筆などに役立てていただけ
れば幸いである．

2019年版国際分類の概要

　2019年版国際分類には 42グループ 461疾患が収め
られており，2015年版の 42グループ 436疾患と比較
して，グループ数やグループ分けに変更はないが，疾
患数は増加している．437の原因遺伝子が同定され，
425疾患（全体の 92％）との関連が明らかになってい
る．対象疾患の考え方は 2015年版と同様である（表
1）．なお，1家系の報告であっても原因遺伝子が同定
された疾患は分類に含められている．
　グループ 13の脊椎・骨端（・骨幹端）異形成症のよ
うに，原因遺伝子の解明により新規の多くの疾患が加
えられた一方で，グループ 10の常染色体優性遺伝の
多発性骨端異形成症のようにX線像を含む表現型から
区別のつきにくい疾患を 1つの登録に集約している．
　骨形成不全症は，表現型に基づいた Sillence分類を
使用し，前回同様に 1～5型に分類されている．
　2つのグループでグループ名が変更された．グルー
プ 18の Campomelic dysplasia and related disorders

は，Bent bone dysplasia group 弯曲骨異形成症グルー
プに変更された（2010年以前の名称に戻った）．グルー
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グループ名とこの疾患名の区別もつきにくいため，疾
患名を 2010年版以前の表記の「屈曲肢異形成症」に
戻した．
　グループ 20の B3GAT3 deficiencyのNote: Mul-
tisystem linkeropathy including osteopenia with 

fractures （osteogenesis imperfecta-like） and disloca-
tions（Larsen-like） and developmental delayにある
“linkeropathy”は池川志郎先生（理化学研究所，生命
医科学研究センター，ゲノム機能医科学研究部門骨関
節疾患研究チーム，チームリーダー）命名の比較的新
しい用語である．Multisystem linkeropathyの訳とし
てご本人に相談して「多系統 GAGリンカー病」のご
提案をいただいた．リンカー病の前に GAGもしくは
プロテオグリカンという語がないと元の意味を表さな
いので，直訳ではないがMultisystem linkeropathy

に GAGを補い日本語訳は「多系統 GAGリンカー病」
とした．
　グループ 23の「濃化異骨症」の表記は，今回“pyc-
nodysostosis”となっているが，2015年版以前は
“pyknodysostosis”と表記されている．整形外科学用
語集（日本整形外科学会編）では，“pyknodysostosis”
のみが収載されているため，今回の日本語訳に併載す
る英語は，オリジナルとは異なるが引き続き“pykno-
dysostosis”の表記とした．
　前回と同一の疾患名については前回の和訳を基本的
には踏襲する方針で和訳作業を行った．しかし，時代
とともに推奨される用語の変化もあるため，いくつか
の用語については従来の日本語訳を変更した．整形外
科学用語集では未収載のグループ 27の“lysosomal 

storage disease”は，従来は「リソソーム蓄積症」と
和訳されてきた．しかし，一般の使用頻度は「ライソ
ゾーム病」が多く，日本医学会医学用語辞典にも「ラ

プ 19の Slender bone dysplasia groupは Primordial 

dwarfism and slender bones group原発性低身長症
と狭細骨グループに変更された．
　今回はいくつかの表記に関する変更があった．1番
大きな変更は，各疾患の原因タンパク質の収載をやめ
たことである．また，X染色体遺伝形式については，
「XLD/XLR」の表記をやめ「XL」とのみ表記して
いる．遺伝子座または遺伝子（Locus or Gene）の項目
は，遺伝子（Gene（s））に変更となった．
　OMIM （表記はMIMから OMIMに変更）番号に加
えて，ORPHNETコードが今回初めて収載された
（ORPHNETは，オーファンドラッグと希少疾患に
関する情報を提供するヨーロッパのWebサイト）．

和訳作業とその方針

　日整会小児整形外科委員会では 2019年版国際分類
の公表を受けて和訳作業に関する検討を行った．2020

年 2月に電子メールにて 2019年版の last authorの
Matthew L. Warmanおよび first authorの Geert R. 

Mortierに和訳の許諾を得た後に，雑誌からの正式な
和訳許諾を 3月に得た．
　並行して，前述のように日本産科婦人科学会，日本
小児科学会に協力を呼びかけてWG に参加する会員
の推薦を受けた．新型コロナウイルス対策のため，会
合は行わずに 2020年 3月から電子メールを用いて作
業を進めた．WGでは 2015年版までの和訳作業の方
針を踏襲したが，WGメンバーからいくつかの提案が
あり，以下のような議論を行った．
　グループ 18の Campomelic dysplasiaは，以前か
ら「屈曲肢異形成症」と和訳されていたが，2015年
の分類で「弯曲肢異形成症」と和訳されている．しか
し，グループ 18の名称が「弯曲骨異形成症」に戻り，

1) 以下に相当する重度の骨格系病変
　　  骨系統疾患
　　  代謝性骨疾患
　　  異骨症
　　  骨格系の異常を示すmalformation（形成不全）/reduction（欠失）症侯群
2)  論文になっているか，または PubMedや Online Mendelian Inheritance in Man
（OMIM）等 に収載されている

3)   家系例で遺伝的基盤が証明されているか，異なる家系における表現型の同質性から 
遺伝的基盤の可能性が高い

4) 実験的解析により，nosologic autonomyが確認されている

表 1　2019年版国際分類の対象疾患
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　なお，2006年版の和訳から brachydactyly（グルー
プ 37, 38）など手指と足趾を合わせて指す用語の場合，
整形外科学用語集のように「短指（趾）症」とせず「短
指症」と訳している．これは実際の会話や記述に際し
ての利便性を図る目的である．

文　　　献
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イソゾーム病」が収載されているため名称を変更した．
同じく日本医学会医学用語辞典で“dwarfism”の和
訳として，「小人症」は旧表現の扱いとなっているた
め，グループ 19およびグループ 8注釈の dwarfism

の和訳は「低身長症」とした．
　古代ギリシア語を語源とするグループ 15の“Geleo-
physic dysplasia”はこれまで「幸福顔貌骨異形成症」
と和訳されてきたが，実際には幼少時の死亡例が少な
くとも 5例報告されており，和訳病名と病状との乖離
がある．この和訳病名は患者家族に外国語のままより
も不快感を与える可能性があるため，2010年の和訳
の際に古代ギリシア語が語源の“Thanatophoric dys-
plasia”の和訳を「致死性骨異形成症」から原文のカ
タカナ表記の「タナトフォリック骨異形成症」に変更
したのに倣い，本疾患の和訳病名も「ゲレオフィジッ
ク骨異形成症」に変更した．
　さらに，今回新たに加わったグループ 39の“Sire-
nomelia”は，同じく古代ギリシア語が語源の用語で
その直訳は「人魚体（奇形）」であるが，上記と同じ理
由から「シレノメリア」とした．
　また，原文の明らかな誤りや 2015年版日本語訳の
病名や注釈の不正確な部分は修正してある．
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