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神奈川 県立 こ ど も 医療セン タ ー整形外科

中 村 直 行 ・ 町 田 治 郎 ・ 芦 川 良 介
田 丸 智 彦 ・ 武 田 賢 ・ 奥 住 成 晴

要 旨 A ntley-Bixler syndrome ( 以 下 ABS) は， 多 く の 骨格 異 常を有す る 稀な 疾 患 で あ り ，

Antley と Bixler に よ っ て 1975 年初 め て報告 さ れた . その代表的 な先天異常 と し て ， 頭蓋骨早期癒

合症， 洋 梨状鼻， 耳介異常などの顔貌特徴， 後鼻孔狭牢， 上腕骨' と 憐骨の骨性癒合， ク モ 状指， 多
発関節拘縮， 外性器異常な どがみ ら れ る 近年， P450 oxidoreductase 遺伝子変 異が本症の原因遺伝

子 と し て報告 さ れた . こ れ ま で， ABS の 足部奇形 に ついて の詳細 な報告 は 無 く ， 今回， 当 科 で経験

し た 3 症例を検討 し た結果，

-第 2 模状骨第 2 "1コ足骨癒合
. 第 4 中 足骨短縮

・ 足泊t 中節骨欠損 な い し は末節骨中節骨癒合

の 3 点が， 共通 の 異常 と し て 認 め ら れた . 変形に 伴 う 立位歩行障害 に 対 し て 装具治療を行ー っ て い る
本症患児 は ス テ ロ イ ド 生成 異常 に 伴 う 易疲労性があ り ， 長距断歩行が困難 な た め ， か え っ て 足部 へ

の過大 な 負担は かか り に く く ， 靴型装具程度の対応で十分で、 あ る と 思 わ れ た . し か し ， 屈E止変形に

よ り 終痛を訴 え た l 例 に 手術治療を行い経過良好であ っ た .

は じ め に

Antley-Bixler syndrome ( 以下 ABS) は， 多 く

の 骨格異常 を 有 す る 稀 な疾 患 であ り ， Antley と
Bixler1 ) に よ っ て 1975 年 初 め て 報告 さ れた (MIM.

# 207410) . そ の 代 表 的 な 先天異常 と し て ， 頭蓋骨

早期癒合症， 洋梨状鼻， 耳介異常 な ど の顔貌特徴，

後鼻孔 狭窄， 上腕骨 と 榛骨'の骨性癒合， ク モ 状指，
多発関節拘縮， 外性器異常 な ど がみ ら れ る . 特 に

顔面中心低形成 に よ る 後鼻孔狭窄は 呼吸障害 と 呼
吸 器感染症 の 合併 を 招 き ， 頭蓋縫合早期j 癒合症 に
よ る 頭蓋内圧允 進 と 合 わ せ ， 予後 を 左右す る . 近

年， P450 oxidoreductase (POR) 遺伝子変異が本症

の 原 因遺伝子 と し て 認知さ れ， よ り 明 解 な確定診

断へ の 助 け と な っ て い る .

当 科で は ， ABS と 診断 さ れ た 3 例 を 経験 し て
い る . ABS の 足 部 異 常 に つ い て の 詳 細 な 報告 は

無 い が， 当 科で経験 し た 3 例 は 比較的特徴的で共
通 し た 異常 を 示 し て い た . そ し て ， 足部変形 に 伴

う 立位 歩 行 障害 に対 し て 装 具 治 療 を 行 っ て い る
が， l f9'� は 足也t変形が進行 し ， 手術治療 を 行 い経

過良好であ っ た . 今 回 わ れ わ れ は ， こ れ ら 3 ø� の

足部変形 と 1 例 の 術後経過 に 関 し て報告す る .

症 例

症例 1 : 8 歳， 女児. 血族婚 の な い両親 (母 30 歳，

父 25 歳) の 第 2 子. 家族歴 に は父 方 の叔母 に 欠指

症 を 伴 う 者 があ っ た . 在胎 37 週 3 日 に 子 宮 内 発

Key words : Antley-Bixler syndrome (Antley-Bixler 症候群) ， foot deformity (足部変fr;�) ， tarsal coali tion (足被管癒合) ，
camptodactyly (J罰則ー症)
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図1.

症 例 1 : 生 後
6 か月時
両側上腕骨 ・
椀骨t督、合

育 遅 延 と 骨 盤位 の た め ， 帝王切 開 に よ り 体 重

2 ， 0 50 g で 出 生 し た . 洋梨状鼻や耳 介 異 常 な ど の

特異顔貌 ， ク モ 状指， 多発関節拘縮， 尿 生殖洞 な

ど の 外表異常がみ ら れた . 染色体分析で は 46，XX

と 正常女性核型 を 示 し た . @! 蓋縫合早期癒合症 は
認め ら れ な か っ た が， 上腕骨 ・ 椀骨癒 合 な ど ( 図

1 ) 特徴的 な 臨床所見か ら ABS と 診断 さ れ， 後 に

POR 遺伝子変異が確認 さ れ た |喉頭軟 化症 に よ

る 軽度呼吸障害がみ ら れた が， 特別 な治療 な く 成

長 に伴い軽快 し た . 晴 乳不 良 に て 生後 2 か月 か ら

経管栄養 を 要 し た が， 1 歳 7 か 月 で全 量経口I晴 乳
が可能 と な っ た .

当 科 は ， 1 歳 時 に 両上腕 ・ 前腕骨癒 合症 に て 受

診 し た . 2 歳時 に 内 反尖足が認め ら れ， 内反用 足

底板 と 足関節 内 外側 を 強化 し た 靴型装具 を 処方 し
た . 3 歳頃 よ り 外反傾向 と な り 足底板を 外反用 に

変更 し た . し か し ， 易疲労性であ り 長時 間 の立位
や歩行 は 困難であ っ た . 5歳時 に ス テ ロ イ ド 生成

異常確認 さ れ補充療法 開始. そ の後， 20 分程度の
歩 行が可能 と な っ た 8 歳現在， 採型 に て 作成 し

た 足底板 と 半長 靴の組み合わせで足底の皮膚 ト ラ

フや ル な ど な く ， 経 過 良 好 で、あ る . 足部単純 X 線

像 ( 図 2) に て ， 距腫関節癒合， 距骨舟状骨癒合 ， 第

2 棋状骨第 2 r-Iコ足骨癒合， 立 方骨第 3棋状骨癒合，
第 4 中 足骨短縮， 第 3， 第 4泊1:末節骨中 節骨癒合
が認め ら れた .

症例 2 : 28 歳， 男性. 血族婚 の な い両 親 (母 26
歳， 父 27 歳) の 第 2 子. 家族歴 に特記すべ き も の
無 し . 在胎 39 週で母親狭骨盤 の た め選延分娩 ・
吸引 処置 に て 2 ， 800 g で 出 生 . 洋梨状鼻， 耳 介異

常， 広 い限裂， 眼球間距離短縮 な ど特異的顔貌あ
り . 小陰茎， 停留畢丸， ク モ 状指， }罰則: な ど異常
が認め ら れた . 染 色 体 分析 に て 46.XY と 正常男

図2.

症例 1 : 8 歳時
�1�1極関節癒合， 距骨舟
状骨癒合， 第 2 模状骨
第 2 1:1コ足骨癒合， 立方
骨第 3;限状骨癒合， 第
4 中 足骨短縮， 第 3， 第
4 蹴末自iíî骨仁|コ節骨癒合

図3.

症例 2 : 28 歳時
第 2 i限状骨第 2 中足骨
癒合， 第 4 r.þ足骨短縮，
第 3末自(r'i骨中節骨癒合，
第 4， 5 ぬい|コ自([í骨欠損

性核型 を 示 し た . 6 歳時 に 原発性性腺機能低下症
の診断 を 受 け る . 小 人症 に 対 し て 14 歳か ら 3 年
間成長 ホ ル モ ン 療法 を 受 け ， 二次性徴 も 発来 し 外
性器は正常 と なっ た . 身長 も 伸 び た が， 体重増加

不良が 目 立 ち ， 軽微 な 感染で も 寝込むこ と が多 く ，

17 歳時 に 内 分 泌 本| に て 再評価 さ れ ス テ ロ イ ド 合

成障害， 副腎機能低下症 の 診断 を 受 け， ス テ ロ イ
ド 補充療法 を 開始 し た . 後 に POR 遺 伝 子 変 異 が
確認 さ れた .

当 本| は両内反足， 屈 祉 に て l 歳 7 か 月 に 受診 し

た . 現在 ま で易疲労性 はあ る が， 足底板 と 市販 の
ス ポ ー ツ シ ュ ー ズ で 日 常生活上 の 障害 は な い . 足

部単純 X 線像 ( 1豆1 3) か ら ， 第 2 喫状骨第 2 中足骨

癒合， 第 4仁|二!足骨短縮， 第 3 末節骨中 節骨癒合，
第 4， 5 �li:中節骨欠損が認 め ら れた .

症例 3・ 17 歳， 男 子. 不妊治療後の 自 然妊娠 で
血族婚 の な い 両 親 ( 母 28 歳， 父 36 歳) の第 l 子.

家族歴 に 特 記 す べ き も の無 し 在胎 39 週 2 1三1 .
児頭骨盤不均衡 に て 帝王切 開 に よ り 3 ， 300 g で 出
生 し た . 新 生 児仮 死 があ っ た . 染 色 体 分析 に て
46，XY と 正常男性 型であ っ た . 重度呼吸障害 の た

め 人工呼 吸管理 を 2 週 間行 わ れ， そ の後 も I 歳 2
か 月 ま で気管内挿 管 を う け た 乳児期 に誤l般 に よ
る 心停止 を 2 巨|起 こ し た . 頭蓋縫合早期 癒合症
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図 4. 症例 3 生後 4 か 月 時
頭葉縫合早期癒合， 顔面中央低形成

図 7. 症例 3 : 16 歳時
足音I1外観

図 8. 症 例 3 : キ ル
シ ュ ナ ー鋼線 に て
両側第 5 �止IP 関
節固定

(国 4) に て 生後 4 か月 ， 1 歳， 7 歳時 に 頭蓋骨骨 切

り 術 を う け た . 当 初 は 経管栄養で あ っ た が， 2 歳
で経口H市 乳可能 と な っ た . 幼児期 よ り |睡眠時無呼

吸があ り ， 下咽頭エ ア ウ ェ イ 使用. 14 歳で顔面骨

延長 術が行 わ れ て い た . 8 歳で遺伝科受診 し ， 洋

梨状鼻， 耳 介異常， 頭蓋縫合早期癒合症， ク モ 状
指， 多発性関節拘縮な ど か ら ABS と 診断 さ れた .
14 歳時 に ス テ ロ イ ド 異常が発見 さ れ， ス テ ロ イ ド

補充療法 を 開始 し た . 後 に POR 遺伝子変異 が確
認 さ れ た .

当 科 は 3 歳 時 ， 多発関節拘縮 に て受診 し た . 上
肢 は 上腕骨 ・ 榛 骨癒合あ り (図 5) 左 2指 PIP '
右 2， 3 指 PIP に 900 屈 曲強直， 下肢は 足関節下足

部 内 反変 形， 距腫関節癒合， 第 2 模状骨第 2 中足

骨癒合， 第 2 模状骨立 方骨癒合， 第 3 ・ 4 中足骨短
縮， 第 3 ・ 4 ・ 5ß止 中 節骨欠損が認め ら れた (図 6) . 
当 初 は 実用歩 行 も な く 経過観察 の み で あ っ た が，
そ の後， 次 第 に歩行が安定 し て き た た め ， 10 歳 よ
り 足底板治療 を 開始 し ， 12 歳 よ り 靴型装具使用 し
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図 5 症例 3 : 17 歳H寺
両側上腕骨 ・ 機骨癒合 図 6. 症例 3 : 16 歳時

両側第 5 ßJ1:屈曲l変形

図 9. 症例 3 : 術後 2 年
良好に矯正位で固定 さ れて
い る . その他， 距路闘賞n癒
合， 第 2 模状骨第 2 巾足骨
癒合， 第 3棋状骨立方骨癒
合， 第 3 ・ 4中 足骨短縮， 第
3 ・ 4 ・ 5ぬ1:中的j骨 欠損がみ
ら れ る .

図 10 症例 3 : 術後 2 年
足部外観

良好に独歩 し て い た . と こ ろ が， 16 歳頃 よ り 歩行

時 に 屈 指変 形 (図 7) し て い た 両側 第 5肱 に痛 み を
生 じ る よ う に な っ た . 患 児 の 主訴で あ る 両第 5駈

屈 指変 形部の終痛 は ， 足根骨癒合 に 伴 う 足部内反
変 形 の結果， 増悪 さ れた も の で あ っ た が， 足根骨

癒合症 を 解決す る 治療 は大 き な侵裂 を 伴 う も の で

あ り ， 今回 は 限局 し た 屈血1:部分の矯正 の み を選択
し た . 手 術 は IP 関 節底 側 よ り ア プ ロ ー チ し ， 屈

筋!陛切離， 関 節il次 骨切除後， キ ル シ ュ ナ ー鋼 線 に

て 伸展位固 定 を 行 っ た (図 8) . 術後 2 年 の現在，
第 5駈末節 骨 は良好調 に 矯正位で固定 さ れ て い る
(区1 9) . 外観上， 右 足 に 若干 の オ ー バ ー ラ ッ プ を

認め る も の の ， 5 祉の ア ラ イ メ ン ト は 良好で， 術
前の 歩行時の終痛 は 消 失 し て い る ( 図 10) . 

考 察

Antley-Bixler syndrome は ， 1975 年 Antl巴y と



Bixler に よ っ て初 め て報告 さ れ た . 以来 ， 現在ま

で に 45 例 を 超 え る 報告 があ る . 1998 年 に ABS
類似 の|臨床所見 を 呈 し た FGFR2 遺伝子変異 の症

例が報告 さ れ た2) し か し ， こ の 場合 ， 常染色 体

優性 遺伝 と な り ， ス テ ロ イ ド 生成奥常 も伴 わ な い .

の ち に こ の症例 は 本症 で は な い 可能性が示唆 さ れ

た4) 本症 で は従来 よ り ス テ ロ イ ド生成経路 の 異

常が知 ら れて い た が， 2004 年 に Location 7qll . 2 

にあ るP450 oxidoreductase (POR)遺伝子変 異が

本症 の原因遺伝子 と し て 報告 さ れ た3) 我 々 の 経
験 し た 3 例 も POR 遺伝子変異 は確認 さ れて い る

が， FGFR2 遺伝子変 異 は 確認 さ れて い な い. 本

症 は常 染色 体劣性遺伝病 と さ れ て お り JJIl族結婚
例， 同胞 例報告 もあ る5)-ï)

今回， 手術適応 と な っ た症例の術式 を決定す る

際， 文献 検索 を 行 っ た が， 渉 猟 し 得 た範囲 で， 本

症 に伴 う 足部奇形 を 詳細 に 記載 し た も の は無 く ，

手術 に 関 す る 報告 も無か っ た.

そ こ で改 め て ， 当 院で治療 中 の 3 例 の ABS の
足音11 を観察す る と ， 主 た る異常 と し て ， 各足根骨'

聞 に様 々 な 骨癒合傾向が見 ら れ る な か，

・ 第 2 棋状骨第 2 中足骨癒 合
- 第 4 中足骨短縮

- 足 世 中 節骨欠損な い し は末節骨�I::J節骨癒合
が， 足部の共通の異常 と し て 認 め ら れ た .

ま た ， 本症 に 伴 う 足部変形への 対 応 を 考 え る 際，

本症患児 に伴 う ス テ ロ イ ド生成障害 を考 え合 わせ
る 必要 があ る . 当 科 で経験 し た 3 {9IJ は 全例 POR

遺伝子変 異が確認 さ れて お り ， ス テ ロ イ ド補充療
法 を要 し て い た 本症例 で は ， ス テ ロ イ ド生成異

常 に 伴 う 易疲労性があ り ， 長 距離歩行が困 難であ
る こ と が多 く ， そ の こ と がか え っ て足部への過大

な負担 を かか り に く く し て い る . そ う し た 背景 か

ら ， 足根件癒合 を主 と し た様 々 な 足部異常があ り

得 る疾患ではあ る が， 慢性的 に 終痛等 を 訴 え る 症

例 は 少 な く ， 靴型装具程度 の 対応で十分であ る こ
と が多 い と 思 わ れ る . 我 々 の 経験 し た 3 例 の中 で

も ， 1 Wti は屈指変形 に 対 し て 手 術 を 要 し た が， 比

較的簡 易 な手技 で良 好 な 結果 を 得 る こ と が出来て

い る . 今後 も永続的 に そ の 治療効果が継続 す る の
か， 注意深 く 経過観察 を し て い き た い .
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Foot Anomalies in Antley-Bixler Syndrome : Three case reports 

Naoyuki Nakamura， M. D.， et al. 

Depa rtment of O rthopaedi c Surge ry， Kanagawa Child ren's Medi cal Cent巴r

Antl巴y-Bixle r synd rome (ABS) was fi rst reported in  1975 by Antley and Bixle r. ABS is a rare 
diso rde r with extensive skeletal anomaly. The most common cong巴nital anomalies a r巴
craniosynostosis， dep ressed nasal bridge， dysplasti c ears. choanal st巴nosis， radioh u 日1e ral synostosis， 
a ra chnoda ctyly， a rthrogryposis， u rogenital anomalies. Re cently， P450 oxido redu ctase gene 
mutations have been reported as the gene causing the synd rome. The p resent study is the fi rst 
detailed repo rt on the foot abnormalities in ABS. We have revi巴wed th re巴 cases that we have 
expe rien c巴d involving the following foot anomalies ; 

. middle cuneiform bon巴 II meta ta rsal coali tion. 

. N b ra chymetapody， 

. middle phalanx defe ct and/or distal phalanx-middle phalanx synostosis 
We performed orthosis treatment fo r standing dysbasia with deformity. The patient of this 

disease has easy fatigability with ste roidogenesis abe rration. and it is diffi cult to walk fo r long 
distan ce. So we can control most cases with foot defo rmity by cor re ctive shoes. One patient had 
pain by camptoda ctylia anamo rphosis. He underwent surgi cal the rapy， and the prognosis was good 


