　　　致死性骨異形成症　全国調査へのご協力のお願い

この度は、致死性骨異形成症の全国調査へのご協力のお願いをさせて頂きます。

本疾患は“致死性”というその疾患名が表すように、従来、呼吸不全による周産期致死性の疾患とされてきました。しかし近年では医療技術の進歩に伴い、出生直後からの呼吸管理による長期生存例がしばしば報告されており、管理できる疾患であれば“致死性”という疾患名は適当ではないという意見もあります。日本では症例が産科・小児科・整形外科と分散して詳細なデータがとられていないために、この疾患の全国的な発生頻度すらわかっていないのが現状であり、長期生存の患者さんがどの程度おられるのかも不明です。本調査では、致死性骨異形成症の発生頻度、長期生存の患者さんの生存期間や生活歴などを調査し、致死性骨異形成症の今後の医療や、患者さんとそのご家族へ役立つ情報源としてまとめ、報告することを目的としております。本調査は致死性骨異形成症についてはじめて行われる全国調査です。本調査へ是非ともご協力をお願い致します。
また、長期生存の患者さんの診療経験のあるご施設の先生は、「長期生存の患者さんについてのインタビュー調査」（クリーム色用紙）へのご協力もあわせてお願い致します。該当する患者がいない場合も患者数推定に必要ですので“0”とご記入のうえ、ご返送ください。
「Thanatophoric dysplasia 致死性骨異形成症Ⅰ型 / Ⅱ型」
Fibroblast Growth Factor Receptor ３(FGFR3) 遺伝子の点突然変異により発症し、四肢短縮・著明な胸郭低形成による呼吸障害・大腿骨彎曲(Ⅰ型)・クローバー葉様頭蓋(Ⅱ型)を主徴とする先天性の骨系統疾患です。
□ 本調査は、以下の研究事業の一調査として行っております。　

厚生労働科学研究費補助金による難治性疾患克服研究事業　
｢致死性骨異形成症の診断と予後に関する研究｣　課題番号H22-難治-一般-046
研究代表者：兵庫医科大学　産科婦人科学　准教授　澤井英明
致死性骨異形成症における、出生前から出生後にかけてのさまざまな課題に取り組んでいます。
☐ 本研究は京都大学大学院医学研究科・医学部及び医学部附属病院 医の倫理委員会の承認を得て

おります（承認番号E963）。
□ 本調査票回収後、結果は統計的に示すか、第三者に個人が特定されないように要約した形で公表いたします。
□ 調査後にまとめた資料をご協力頂いたご施設に配布いたします。ご希望の場合は11月末日までに調査者（岡）のメールアドレスまでご連絡ください。(配布の時期は2011年3月頃です。)
· ご協力頂けるご施設は、同封の返信用封筒にて2011年10月20日までにご返送ください。
―――――――――――――　本調査に対するお問い合わせ　―――――――――――――――
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