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XLH Café

ASridは、「希少・難治性疾患分野における全ステークホルダーに向けた

サービスの提供」を目的としたNPO法人です。STEPコミュニティはその

中で、適切な情報へのアクセスが困難な希少・難治性疾患領域において、

「適切な関係者から得た正しい情報を多角度から発信し、患者さん・

ご家族をはじめとした関係者の『知りたい』に応える」ために設立した

プロジェクトで協和キリンは協賛しています。

STEP BONEサイトでは、希少・難治性骨系統疾患ならびに

合併症関連疾患についての情報が掲載されています。

XLH Café

ST E Pコミュニティ（NPO法人AS r i d内）とは？

XLH Café

XLH Caféは、
STEPコミュニティ（NPO法人ASrid内）
と協和キリンが協力して運営しています。

日本にはまだXLHの患者会がなく（2026年1月現在）、同じ疾患を持つ患者
さん・ご家族が課題を共有したり、交流する場がありませんでした。また、XLHの
情報を得られる場は、医療関係者あるいは疾患情報サイトなどのインターネット
上に限られています。
XLH CaféはXLHの患者さんのお悩みや不安を解消するために作られました。

専門の先生による講演

やQ&A、意見交換を

通じて、ご自身やご家族

の病気がより深くわかる

ようになります。

療養生活について同じ

悩みを持つ患者さん・

ご家族同士のつながりや

意見交換が、解決の糸口

になることもあります。

治療選択に対する理解

を深めたり、治療継続

の意義を学んでいただく

ことで、治療に向き合い

やすくなります。

Ｘ染色体連鎖性低リン血症性くる病・骨軟化症
（XLH）の患者さん・ご家族が、病気について学んだり、
同じ病気の患者さんと交流したりすることができる
場所です！A. 

XLH Café. 
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不安や孤独を
解消できるかも
しれません。

前向きに治療に
向き合う

きっかけになります。

病気についての
理解が深まります。

ASrid: https://asrid.org
STEP: https://www.step-rd.info/

STEP BONE: https://www.step-rd.info/bone

Webサービス展開

レジストリ運用

ガイドライン作成

国際連携

情報提供ツール作成

患者当事者
家族

企業

病院・
医療従事
機関

介護・
福祉機関

政府・
政策実施
機関

大学・
高等教育
機関

創薬開発支援

ワークショップ開催

社会啓発

患者間連携

ステークホルダー間連携
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XLH Café

XLH Café

2023 20242022
2022年10月23日（日）
オンライン開催

第1部：XLHを知ろう

「海外患者さん出演動画」

「低リン血症性くる病」

「低リン血症性骨軟化症」

第2部：医師と患者の対話コーナー

参加人数：30家族
（オンライン）

2023年10月22日（日）
オンライン開催＋大阪会場

第1部：XLHを知ろう

「海外患者さん出演動画」

「低リン血症性くる病」

「低リン血症性骨軟化症」

第2部：医師と患者の対話コーナー

参加人数：45家族（約55名）

2024年10月27日（日）
オンライン開催＋東京・大阪・福岡会場

第1部：XLHを知ろう

「海外のXLH患者さんの語り」（動画上映）

「低リン血症性くる病」

「低リン血症性骨軟化症」

「質問コーナー」

第2部：患者さんのギモンに寄り添う
時間（それぞれの会場でのショート
レクチャー＋対話コーナー）

参加人数：60家族（約90名）

セミナー&FAQ（10:00~11:40） セミナー&FAQ（10:00~11:40）

現地参加の方のみ
＊STEPコミュニティ（NPO法人ASrid内）主催

茶話会*（11:40~13:00）

セミナー&FAQ（10:00~11:40）

現地参加の方のみ
＊STEPコミュニティ（NPO法人ASrid内）主催

茶話会*（11:40~13:00）
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XLH Café 2025 report

2025年10月19日に開催された、XLHとともに生きる患者さん、

ご家族を対象とした市民公開講座「XLH Café」では、東京、大阪、

名古屋、岡山、福岡の5会場に加え、オンラインにて患者さんと

そのご家族の方々にご参加いただきました。

今西 康雄先生（大阪公立大学）の開会のご挨拶に始まり、各先生方

より小児期から成人期、合併症までライフステージに沿った

様々なご講演がありました。ここでは、その一部をご紹介します。

XLH Café 2025 report

開催レポート
XLH Café 2025

2025

「患者さんの声」

「みんなに知ってほしいXLH」

疾患・遺伝

「向き合ってほしい治療や合併症」

小児の治療/成人の治療/合併症/トランジション

「意識してほしい歯のケア」

参加人数：64家族（約100名）
（オンライン39家族、会場39名）

セミナー&FAQ（10:00~12:00）

オンライン及び現地参加の方
＊STEPコミュニティ（NPO法人ASrid内）主催

茶話会*（12:00~13:00）

2025年10月19日（日）
オンライン開催＋東京・大阪・名古屋・岡山・福岡会場

XLH Café
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XLH Café 2025 reportXLH Café 2025 report

　骨はリンやカルシウムを材料に毎日生まれ変わります。くる病・骨軟化症
というのは骨の生まれ変わりがうまくいかず、骨が軟らかくなる体質です。
この体質を子どもの場合はくる病、大人の場合は骨軟化症といい、子どもでは
低身長、大人では骨折などの症状が現れます。
くる病・骨軟化症にはいろんな原因がある中で、XLHは、血液の中のリンが
少なくなることで、骨が軟らかくなってしまう、と言うことをまずは理解して
いただければと思います。
　リンが少なくなる体質は生まれつきの設計図（遺伝子）の違いが関係して
います。設計図はお父さんお母さんから1セットずつ受け継ぎますが、設計図の
違いも受け継ぐことがあります。設計図は2万個以上もあるので誰も完全には
再現されていません。XLHの患者さんはその違うところがたまたまリンに関係
していると言うことです。この設計図の違いは現時点では直すことができません
が、リンが少ないことは治療ができます。自分の体質を学び、うまくお付き合い
していただきたいと思います。

東京都立小児総合医療センター 内分泌・代謝科
東京都立多摩北部医療センター 小児科　長谷川 行洋 先生

　くる病を発見するきっかけになるのは、O脚や歩き方です。赤ちゃんは
大なり小なりＯ脚で、3歳ごろからまっすぐになっていくのが通常であるため、
極端にＯ脚がひどい状態を見つけ出すのがポイントとなります。
　O脚や歩き方でくる病の症状を発見した場合、レントゲン検査や血液検査、
尿検査で低リン血症性くる病であると確定させ、血中のFGF23値や家族歴の
有無の確認、遺伝子検査でくる病の種類を調べます。治療にはリンを補充
する薬と、腸からのリンの吸収を増やす活性型のビタミンDの内服を併用する
方法やFGF23の働きを抑える薬を使用する方法がありますが、各治療法に
は注意する点がいくつかあります。早期に治療を開始することでO脚が
治癒する可能性が高くなりますし、身長増加も保つことが期待できます。O脚の
治療では、日常生活で正しい姿勢を意識することや適度な運動や外遊びも大切
です。無理な矯正は避け、気になる場合は小児整形外科を受診していただければ
と思います。

岡山済生会総合病院　田中 弘之 先生 岡山会場

東京会場
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みんなに知ってほしいXLH「みなさんの体質を理解しよう」

向き合ってほしい治療 ~小児の治療概要~

　骨は、カルシウムとリンによって硬く丈夫に保たれています。骨を丈夫にする
ためのバランスを調整しているのが副甲状腺ホルモンやFGF23です。XLHでは
FGF23が働きすぎて、リンが不足し、骨が弱くなってしまいます。
　大人になった後にリンの不足により骨が弱くなってしまうと、骨折しやすくなったり、
骨が変形して関節症を起こしやすくなったりします。また、疲れやすくなったり、
力が入りにくくなったりもします。これまで行われた治療法は、リンやビタミンＤを
補って、骨の材料を補充する治療でした。最近ではFGF23の働きを直接抑える
薬で、体の中にリンを保ちやすくする治療も行われています。これらの治療により
骨を丈夫にすることで、骨の変形を防いだり、日常生活活動度をあげたりすること
ができるようになってきました。
　治療中はカルシウム・リンだけではなく、タンパク質などの栄養素をしっかり取ること、
適切な運動をして筋肉を動かすことが大切です。成人の骨は高齢になると弱り
やすくなります。成長期とは異なり、「骨を大きくする」のではなく、「骨の質と量を
保つ」ことが成人期の目標です。食事・運動・薬を適切に組み合わせ、骨の収支
バランスを整えることが、将来の骨折予防や生活の質の維持につながります。

藤田医科大学医学部 内分泌・代謝・糖尿病内科学　鈴木 敦詞 先生 名古屋会場

向き合ってほしい治療 ~成人の治療概要~

　XLHでは肋骨や足の甲にひびが入りやすく、さらに修復に時間がかかる
ため、骨を横断しないタイプの骨折「偽骨折」が起こることがあります。その他
の合併症としては、変形性関節症や難聴、後縦靭帯が骨のように固くなって
しまう「後縦靭帯骨化症」、関節周囲で腱や靭帯に沿って骨化が起こる
「腱付着部症」などがあります。「後縦靭帯骨化症」や「腱付着部症」に対し
ては、現在症状を緩和する治療が行われており、根本的な治療法はこれから
開発しなければなりません。
　合併症の中には治療薬によって起こるものもあります。XLHの治療ではリン製剤
や活性型ビタミンD製剤を長期に服用することが多く、それにより副甲状腺が腫瘍化
する「三次性副甲状腺機能亢進症」が起こると血液中のカルシウム濃度が上昇
します。そうなると、腎臓による体の水分量を調整するシステムが障害され脱水と
なりやすく、慢性腎臓病の悪化へとつながることがあります。XLHの治療を受けて
いる方は、カルシウムの値にもよく注意していただいて、暑い夏や発熱、下痢を
した際など、脱水になりそうなときは水分と塩分をしっかり補給し、腎臓が悪く
ならないようにすることが大切です。

東京大学大学院医学系研究科 難治性骨疾患治療開発講座
東京大学医学部附属病院 骨粗鬆症センター　伊東 伸朗 先生 東京会場

向き合ってほしい治療 ~XLHの合併症~
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XLH Café 2025 report
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c o n t e n t s

XLH患者さんのための
情報提供コンテンツのご紹介

くるこつ広場は患者さんが
疾患の可能性に気づき、
適切な診断、治療を受け
られるようにサポートする
サイトです。

くるこつ広場
（FGF23関連低リン血症性くる病・骨軟化症の情報サイト）

病気との向き合い方を知り、
これからの生活に役立つ情報
や、患者さん・ご家族向けの
セミナーのご案内などを
LINEでお届けします。

くるこつボイス
（X染色体連鎖性低リン血症性くる病・骨軟化症（XLH）患者オンラインコミュニティ）

　XLHでは小児診療科から成人診療科にどのように移行していくのか、移行
するかどうかも含めて、決められたものはありません。公的医療費助成制度の
観点から考えてみるのも一つの方法だと思います。小児の場合は小児慢性
特定疾病、成人では特定疾病医療費助成になりますので、これらの制度の観点
から考えると18歳から20歳の間に成人診療科へ移行するのが良いのでは
ないか、というのが一つの考えです。そして移行にあたっては、症状や困って
いることなどを自分で医師に伝えられるようになりましょう。合併症や検査
データ、遺伝に関することなどについても少しずつ理解を深めておくことが大切
です。そして、成人になっても治療や受診を継続することが大事です。治療を
継続することで合併症を発症するリスクを回避できたり、合併症の症状に
早期に気づくことができます。くる病・骨軟化症は専門医があまり多くないと
いう課題があります。主治医の先生とどのように移行していったら良いか、
「くるこつ広場」では病院検索機能もありますので、場合によってはそれらの
情報も参考に積極的にご相談いただければと思います。

福岡大学病院 内分泌・糖尿病内科　髙士 祐一 先生

　XLH患者さんによくみられる歯のトラブルとして、歯肉膿瘍があげられ
ます。歯肉膿瘍は歯の質が弱いために、歯が欠けたり、すり減ったりすること
によって、口の中にいる細菌が歯の内部に侵入して神経が感染し、歯の根の先
まで炎症が広がった状態のことを指します。歯肉膿瘍は乳歯だけではなく
永久歯にもよく認められます。歯肉膿瘍に対しては、感染した神経を取り除く
治療を行いますが、治療を繰り返すと歯がとても弱くなってしまいます。その
ため、XLHの患者さんは若くして歯を失うことが多いとされています。
　そこで、患者さんには定期的な歯科受診をお願いしたいと思います。まずは
歯科を受診されたときにXLHであることをお伝えください。早期に適切な
治療や予防処置を受けることで歯を守ることができます。次に定期的に
専門家によるケアを受けましょう。XLH患者さんは、歯の質が弱く、むし歯
の進行が早いため、むし歯を作らないための予防がとても大切です。
一人ひとり歯の状態が違うため、それぞれのお口の状況に応じた正しい
歯磨きの方法を教えてもらいましょう。

大阪大学大学院歯学研究科小児歯科学講座　大川 玲奈 先生 大阪会場

福岡会場

治療と向き合っていくために ~トランジション~

意識してほしい歯のケア
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