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骨系統疾患には進行性の希少疾患があり、一部は治療可能です。そのため、早期診断と治療介入が
望まれますが、多様な症状や類似した臨床像を呈することが多く、鑑別が難しい症例もみられます。
ここでは、酵素補充療法による治療が可能な一部の病型のムコ多糖症と類似する骨系統疾患を取り上げ、
特徴的な臨床所見や画像所見を解説します。また、ムコ多糖症に特徴的な症状・骨格異常を解説
するとともに、他疾患として治療を進められていたムコ多糖症患者さんについて、鑑別診断に至る
までの経緯を紹介します。

希少疾患の早期診断のために
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ムコ多糖症と類似する疾患の特徴および画像

先天性脊椎骨端異形成症（Spondyloepiphyseal dysplasia congenita）1
身長：体幹短縮型低身長の代表疾患である。乳児期には四肢の短縮も目立つが、手足の小ささは目立たない。
成人の身長には幅がある。

整形外科的臨床所見：短頚、樽状胸郭がみられ、膝関節変形［内反（A、B）または外反］、時に内反足を合併する。

特異顔貌および眼・耳などの合併症など：顔面中央部は低形成で、時に口蓋裂を合併する。近視や網膜剥離
（主に思春期）などを合併しやすい。知的発達は正常である。

特徴的な画像所見：脊柱側弯症、歯突起形成不全などの脊柱異常がみられる。大腿骨頭骨端核の骨化は遅延し、
内反股を呈する（B）。乳幼児期の脊椎は椎体前縁が丸く小さい（西洋梨型）が（C）、成人では扁平椎、終板は不整と
なる。腰椎前弯の増強がある。

ムコ多糖症ⅣA型モルキオ症候群と体型が類似する。X線所見では、モルキオ症候群では外反股を、本症は内反股
を呈することが多い。モルキオ症候群では関節可動域の拡大、短指が目立つ。最終的には尿中ムコ多糖分析・酵素活性
分析、遺伝子検査などで鑑別する。

ムコ多糖症と鑑別する上で重要な診断のポイント

A．背面像（6歳、女）：内反膝を伴った体幹短縮型低身長。
B．両下肢正面像（6歳、女）：著明な内反膝および、大腿骨頭骨端核や膝周囲の骨端核の骨化遅延を認める。
 C．脊椎側面像（2歳、女）：椎体前縁が後縁より高い扁平椎が乳幼児期には特徴的である。
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Kniest骨異形成症（Kniest dysplasia）2
身長：体幹短縮型低身長（100～135cm）を呈し、四肢短縮は近位肢節で目立つ。

整形外科的臨床所見：樽状胸郭、下肢および脊柱変形、進行性の関節拘縮がみられる。早発性の変形性関節症を生じる。

特異顔貌および眼・耳などの合併症など：顔面中央低形成、上顎低形成がみられる。近視、網膜剥離、白内障、
水晶体脱臼・亜脱臼、口蓋裂、難聴などを合併する。

特徴的な画像所見：幼児期に胸腰椎移行部に冠状裂（coronal cleft）を認める。脊椎は前後・左右径が拡大した
扁平椎が特徴的で後側弯変形をきたす（A、B）。小児期には大腿骨頭の骨化は遅延し、成人では関節は腫大する（C）。
長管骨のダンベル状変形が特徴的である。

A、B．
頚髄、腰髄MRIT2強調
矢状断像（35歳、女）：前後
径が増大した扁平椎と
脊柱管狭窄を認める。

C．
両股関節正面像（22歳、
女）：大腿骨頭の肥大と
内反股を認める。

関節拘縮と眼の症状が出やすいところが類似する。椎体の冠状裂とダンベル状長管骨が特徴で、内反股を伴う点も
ムコ多糖症との鑑別に有用である。

ムコ多糖症と鑑別する上で重要な診断のポイント

Stickler症候群（Stickler syndrome）3
身長：軽度の低身長もしくは正常範囲。時に、高身長がみられる。

整形外科的臨床所見：関節の過可動性が小児期にみられる。早発性の変形性関節症が生じる。脊椎は側弯、後弯
を生じて、成人期の腰痛有訴率が高くなる。

特異顔貌および眼・耳などの合併症など：小児期には小顎と顔面中央低形成が目立つ。口蓋裂は25％でみら
れる。近視、網膜剥離、先天性白内障などを合併しやすい。難聴は年齢とともに増加する。知的発達は正常である。

特徴的な画像所見：軽度から中等度の扁平椎、後弯、側弯、終板不整、Schmorl結節などの脊椎異常を認める（A）。
四肢長管骨では骨幹端部の広がり（metaphyseal flaring）がみられ、関節は腫大する（B）。

ムコ多糖症と鑑別する上で重要な診断のポイント

A．腰椎側面像（5歳、男）：軽度の扁平椎と終板不整。
B．両下肢正面像（5歳、男）：骨幹端部の広がり（metaphyseal flaring）と
関節腫大を認める。

関節所見と眼の症状が出やすいところが類似する。
特徴的な顔貌と軽度の椎体変形、正常な骨盤などが、
ムコ多糖症と異なる。
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ムコ多糖症と類似する疾患の特徴および画像

変容性骨異形成症（Metatropic dysplasia）4
身長：出生時には四肢短縮型低身長であるが、成長とともに脊柱変形（後側弯）が進行して体幹短縮型に変化する。

整形外科的臨床所見：ベル状の狭小胸郭で、胸郭不全症候群を併発して新生児期に致死性になることがある。
四肢大関節の拘縮と腫大、進行性の脊柱変形、環軸椎亜脱臼などを生じる。

特異顔貌および眼・耳などの合併症など：顔面中央部の低形成と前額部の突出がみられる。尾部の皮膚性
隆起がある。

特徴的な画像所見：脊椎は扁平椎と進行性の後側弯がみられる（A）。長管骨は短縮し、骨幹端部の幅が拡大した
ダンベル状変形が特徴的（B）。

ムコ多糖症と鑑別する上で重要な診断のポイント

A．脊椎側面像（2歳、男）：重症例。著明な扁平椎と後弯変形を認める。
B．両下肢正面像（2歳、男）：重症例。ダンベル状の下肢長管骨。
AとBは同じ症例。

関節拘縮と体型が類似する。進行性の脊柱変形による
体幹短縮への変化が特徴である。関節弛緩を示すモル
キオ症候群とは異なる。

脊椎骨幹端異形成症 Kozlowski型
（Spondylometaphyseal dysplasia Kozlowski：SMDK）

55

身長：体幹短縮型低身長を認める。

整形外科的臨床所見：四肢関節の拘縮と腫大、脊柱変形、下肢変形（外/内反膝）、樽状胸郭などが特徴的で
ある。

特異顔貌および眼・耳などの合併症など：正常顔貌で、眼や耳の合併症も少ない。

特徴的な画像所見：扁平椎の程度は強く、前後径、左右径ともに増大する（A）。長管骨骨幹端部は広がり（flaring）、
関節面の不整を認める（B）。

ムコ多糖症と鑑別する上で重要な診断のポイント

A．脊椎側面像（小児期、男、Kozlowski型）：
前後径が拡大した著明な扁平椎を認める。

B．両膝正面像（21歳、男、Kozlowski型）：
関節の腫大と関節面の不整を認める。

関節拘縮と体型が類似する。正常
顔貌で眼や耳の合併症が少ない点
がムコ多糖症とは異なる。
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偽性軟骨無形成症（Pseudoachondroplasia）6
身長：出生時には正常身長だが、歩行開始頃から四肢短縮型低身長になる。

整形外科的臨床所見：短指で顕著な外/内反膝がみられる。肘関節屈曲拘縮（伸展制限）以外は関節弛緩性が
強い。

特異顔貌および眼・耳などの合併症など：顔貌は正常で、waddling gait（動揺性歩行）がみられる。骨格系
以外の合併症は少ない。

特徴的画像所見：腰椎の前弯がみられる。扁平椎で椎体の前方舌状突出像（anterior tongue）が特徴的である（A）。
手指の短管骨は著しく短く、指節骨が弾丸状（bullet shaped）である。長管骨では骨端が小さく、骨幹端は幅が広い（B）。

Dyggve-Melchior-Clausen異形成症（Dyggve-Melchior-Clausen dysplasia）7
身長：1歳頃から体幹短縮型低身長となり、最終身長は100～130cm程度になる。

整形外科的臨床所見：樽状胸郭、脊柱変形、関節拘縮、外反膝、股関節亜脱臼、環軸椎亜脱臼などを認めやすい。

特異顔貌および眼・耳などの合併症など：小頭で粗な顔貌を呈し、短頚である。中等度から重度の知的障害を
伴う。動揺性歩行がみられる。

特徴的な画像所見：腸骨稜の不規則なレース様所見（lace-like appearance）が特徴的である（A）。脊椎は
中等度の扁平椎を呈し、側面像ではひょうたん状の椎体変形（double hump）を認める（B）。長管骨では骨端異形成
が著明で、特に大腿骨頭の骨化は遅延する。

椎体前方の舌状突出はモルキオ症候群に類似する。
四肢短縮型低身長であること、顔貌正常で骨格系以外
の合併症が少ないことなどがムコ多糖症とは異なる。

ムコ多糖症と鑑別する上で重要な診断のポイント

A．脊椎側面像（2歳5カ月、女）：椎体前方の舌状突出を伴った扁平椎
が特徴的である。

B．両下肢正面像（2歳5カ月、女）：骨端は小さく、骨幹端は幅が広い。
AとBは同じ症例。

ムコ多糖症と鑑別する上で重要な診断のポイント
ムコ多糖症ⅣA型モルキオ症候群と身体的特徴
や単純Ｘ線所見で類似する点が多い。知的障害
を伴う点がモルキオ症候群と異なる。

A．両股関節正面像（8歳、男）：腸骨稜のレース様所見と
大腿骨頚部の短縮を認める。

B．脊椎側面像（8歳、男）：double hump変形を伴った
扁平椎。

A B

BA

Alquraishi AS, et al. Cureus. 2025; 17(2): e78881.
（https://creativecommons.org/licenses/by/4.0/）

5



A

A B

ムコ多糖症と類似する疾患の特徴および画像

遅発性脊椎骨端異形成症、X連鎖（SED tarda, X-linked）8
身長：X連鎖性潜性（劣性）遺伝で、男児に発症する疾患。学童期以降に体幹短縮型低身長を呈するが、程度は
軽い。

整形外科的臨床所見：樽状胸郭で、側弯や後弯、変形性股関節症や変形性脊椎症がみられる。

特異顔貌および眼・耳などの合併症など：顔貌は正常で精神発達遅滞はない。

特徴的な画像所見：小児期には椎体後部の軽度の膨隆や椎体前後径の増大がみられる。学童期は椎体後方部分の
上下縁が隆起した（posterior hump）フタコブラクダ様椎体が特徴的である（A）。大腿骨骨頭骨端核の異形成を示す。

ムコ多糖症と鑑別する上で重要な診断のポイント

A．脊椎側面像（成人、男）：フタコブラクダ様変形を伴い前後径の
増大した扁平椎。

発症時期とposterior humpが特徴的であり、顔貌が
正常で骨格系以外の合併症が少ないことなどがムコ
多糖症とは異なる。

関節弛緩を伴う脊椎骨端骨幹端異形成症（SEMD with joint laxity）99
身長：低身長と著しい関節弛緩・脱臼が特徴である。

整形外科的臨床所見/特異顔貌および眼・耳などの合併症など：特異顔貌（卵型で平坦な顔、青色強膜、眼球
突出など）を呈する。皮膚は柔らかく、筋緊張は低下する。進行性の脊柱変形があり（A）、下肢アライメント異常を
呈することがある（B）。

特徴的な画像所見：扁平椎、腸骨低形成、軽度の骨幹端flaringが乳児期にみられる。橈骨頭亜脱臼も多くみられる。
年長児では骨端変形を認めることがある。

ムコ多糖症と鑑別する上で重要な診断のポイント

A．全脊柱正面像（11歳、女）：著明な脊柱側弯を認める。
B．両下肢正面像（7歳、女）：軽度の外反膝と骨端不整を認める。

ムコ多糖症ⅣA型モルキオ症候群と同様に関節弛緩が
みられるが、程度は強い。また、顔貌が特徴的で進行性
の脊柱変形が目立つ。
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多発性骨端異形成症（Multiple epiphyseal dysplasia：MED）10
身長：均衡型の低身長を呈するが、低身長の程度は-3SD～正常までと様々である。顔貌と知能は正常である。

整形外科的臨床所見：下肢変形（外/内反膝）、早発性の変形性関節症がみられることがある。

特徴的な画像所見：長管骨骨端部の骨化遅延、扁平化、不整像などを特徴とする（A、B）。脊椎は異常がないこと
が多いが、椎体終板に軽度の不整像を示すものもある。

低身長の程度が軽く、顔貌も正常であり、ムコ
多糖症の軽症例との類似点がある。椎体
終板の不整がみられることがあるが、脊椎
はほぼ正常である点が異なる。

ムコ多糖症と鑑別する上で重要な診断のポイント

A．両股関節正面像（5歳、男）：大腿骨頭の異形成が
目立つ。

B．両下肢正面像（5歳、男）：長管骨骨端の扁平化と
不整像がある。

両側ペルテス病（Legg-Calvé-Perthes disease）11
通常、3～12歳の間に発症し、5～7歳での発症率が最も高い。
罹患症例の10～20%は両側性。両側性に発症する場合、通常は左右非対称で、異なる病期に発見される（A）。
跛行がみられる。股関節の可動域制限がみられ、股関節や大腿部、膝などに痛みが生じる。

特徴的な画像所見：初期には関節腔の拡大、大腿骨頭骨端部の骨硬化（B）、前外側の軟骨下骨折線（Crescent 
sign）を認める。後期は大腿骨頭の扁平化、分節化（A）などがみられる。

ムコ多糖症と鑑別する上で重要な診断のポイント

大腿骨頭の変形はムコ多糖症の軽症例と
類似するが、脊椎など他の部位に異常が
ない点が異なる。

A．両股関節正面像（年齢・性別不明）：右は初期、左は
進行期のペルテス病。

B．両股関節正面像（年齢・性別不明）：ペルテス病同時期
発症例。

SD：標準偏差

Kumar AS, et al. J Pediatr Orthop. 2022; 42(2): e168-e173. 
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ムコ多糖症に特徴的な症状・骨格異常（Dysostosis    Multiplex）

ムコ多糖症に共通する理学所見

ムコ多糖症に共通するX線所見（Dysostosis Multiplex）

病型にかかわらず、ムコ多糖症に共通して認められる所見は下記の通りである。X線所見はDysostosis Multiplexと
呼ばれている。

●関節拘縮（ⅣA型モルキオ症候群では関節弛緩）
●ばね指や手根管症候群
●脊柱後弯変形

脊柱正面
●オール状肋骨：肋骨の近位が細く、遠位が太くなる

脊柱側面
●椎体下縁舌状突出（モルキオ症候群以外のムコ多糖症）
●椎体前縁舌状突出（モルキオ症候群）

骨盤正面
●腸骨のflaring：腸骨がフレアスカートのように横に強く張り出す
●臼蓋形成不全、外反股

両下肢正面
●外反膝

両手正面
●弾丸様指骨：指骨が弾丸のように方形
●近位中手骨のpointing：中手骨の近位がとがっている

オール状肋骨
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ムコ多糖症に特徴的な症状・骨格異常（Dysostosis    Multiplex）

腸骨のflaring、臼蓋形成不全、外反股

弾丸様指骨、近位中手骨のpointing
Agrawal A. J Clin Orthop Trauma. 2017; 8（1）: 1-10.

腸骨のflaring、臼蓋形成不全、外反股

椎体下縁舌状突出
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斜頚疑いで紹介されたムコ多糖症Ⅵ型の一例［5歳・男、主訴は斜頚位］

病 歴

ムコ多糖症Ⅵ型の確定診断に至った症例

観察中の経過

再診時現症：1歳6カ月時

初診時現症：生後4カ月時

本症例では、乳児期の向き癖と頭部変形により筋性斜頚が疑われて紹介され、経過観察となった。その後、ムコ多糖症
に特徴的な骨格異常がX線検査で明らかとなり、尿検査、酵素活性検査、遺伝子解析によりムコ多糖症Ⅵ型の診断が
確定した。

●妊娠37週5日、体重3,266g（+0.7SD）、身長54cm（+2.4SD）で出生
●1カ月健診および3・4カ月健診では、異常の指摘なし
●右への向き癖、頭部変形あり  　　　　　　　　

健診で異常は指摘されなかったが、症状から筋性斜頚が疑われたため、生後4カ月時に近医小児科より当施設に紹介
された。

●右への向き癖あり
●左への回旋制限あり
●胸鎖乳突筋のしこりやつっぱりなし
●頭蓋骨早期癒合なし

頚部回旋制限は認められたが、胸鎖乳突筋の腫瘤や緊張は認められなかったため、症状から筋性斜頚は否定的と判断
された。脳神経外科でも頭蓋変形が評価され、頭蓋骨早期癒合などの明らかな頭蓋内病変は認められず、経過観察と
なった。

●運動発達は正常
●1歳6カ月時、歩行時に体が左へ傾く

歩行時に体が左に傾くことが家族より指摘されて整形外科を再診した。脚長差または脊柱側弯症を疑いX線検査を実施し、
両下肢正面像および全脊柱正面像を撮像した。

X線検査で認められた画像所見
●腸骨flaring（A）
●臼蓋形成不全（A）
●外反股（A）
●太い肋骨（B）

骨格異常からムコ多糖症を疑い、追加検査としてX線検査、尿検査、血液検査を実施した。

SD：標準偏差
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●正常顔貌

X線検査で認められた画像所見
●腸骨のflaringを伴った臼蓋形成不全（C）
●外反股（C）
●椎体下縁舌状突出（D）
●第2腰椎変形を伴った局所後弯（D）
●太い肋骨（D）
●近位中手骨のとんがり（Proximal metacarpal pointing）（E）

再診時現症：2歳時

再診時（1歳6カ月時）のX線画像

再診時（2歳時）のX線画像

C．骨盤・両股関節正面像：腸骨のflaringを伴った臼蓋形成不全、外反股
D．全脊柱椎側面像：椎体下縁舌状突出、第2腰椎変形を伴った局所後弯、太い肋骨

E．両手正面像：近位中手骨のとんがり
（Proximal metacarpal pointing）

A．両下肢正面像：腸骨のflaring、臼蓋形成不全、外反股、軽度の
外反膝を認める。

B．全脊柱正面像：太い肋骨と軽度の脊柱側弯を認める。

A

C D

E

B
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デルマタン硫酸1

ウロン酸定量値 
（mg/g creatinine）

デルマタン
硫酸1

デルマタン
硫酸2

コンドロ
イチン硫酸

ケラタン
硫酸 他ヘパラン

硫酸

298＊
分画比（%） 45 17 34 ー ー4

定量値
（mg/g creatinine） 134 51 101 ＊＊ ー12

原点 ヘパラン硫酸 デルマタン硫酸2 コンドロイチン硫酸

G

F

＊2歳の測定基準値: 36.0mg/g creatinine

●尿中ウロン酸定量値は高値（298mg/g creatinine、2歳の測定基準値は36.0mg/g creatinine）（F）
●分画上はデルマタン硫酸1が優位（G）

●N-acetylgalactosamine-6-sulfatase活性値は基準範囲内（158.1nmol/mg protein/17hr）
●N-acetylgalactosamine-4-sulfatase活性値は低値（7nmol/mg protein/hr）

●p.Gly108Val, p.Pro10fs（compound hetero）in ARSB遺伝子異常あり

顔貌は特に異常はないが、追加のX線検査でもムコ多糖症を疑う骨格異常が認められた。また、尿検査では、尿中ウロン酸
排泄量の上昇、デルマタン硫酸の過剰排泄が認められた。
さらに、酵素活性検査でN-acetylgalactosamine-4-sulfatase活性低下、遺伝子解析でARSB遺伝子の異常が認め
られたことから、2歳3カ月時にムコ多糖症Ⅵ型（Maroteaux-Lamy syndrome）と確定診断された。

■メディカルインフォメーション
〒160-0022 東京都新宿区新宿四丁目1番6号 JR新宿ミライナタワー
TEL：03-6837-0844　フリーダイヤル：0120-555-386
mail : medinfoasia@bmrn.com

2025年8月作成
 COM-ET-0015

再診時（2歳時）の尿検査

再診時現症：2歳時（続き）

尿検査（尿中ウロン酸測定）

酵素活性検査

遺伝子解析

ムコ多糖症の鑑別診断のための検査キットをお取り寄せいただけます

https://medical-plus.bmrn.co.jp/mpskit
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