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「Hutchinson-Gilford症候群の初発症状としての皮膚病変の検討」 

 

研究分担者  松尾 宗明 佐賀大学医学部小児科教授 

 

研究要旨 Hutchinson-Gilford 症候群（HGPS）は、早期の老化を特徴とする稀な疾患で

ある。我々は、HGPS の初発症状としての皮膚病変について全国調査において把握した本

邦の症例 8 例のまとめを行い、文献レビューと比較した。強皮症様の皮膚病変は 8 例全例

で認められ、文献上 45 例中 37 例（82.2%）で認められた。皮膚病変の出現部位は、腹部

が最も多く、次いで下肢、胸部の順であった。皮膚病変の出現時期は、本邦例では中央値

１ヵ月（生下時～18 ヵ月）、文献例では中央値１ヵ月（生下時～８ヵ月）であった。HGPS

の皮膚所見は早期から出現するため、初発症状として重要である。 

 

Ａ．研究目的 

Hutchinson-Gilford 症候群（HGPS）は、

400 万人から 800 万人に１人の頻度で発症

する極めて稀な疾患で、成長障害、早期の

老化などを特徴とする。Lamin A 遺伝子の

変異により異常な蛋白が生成され、細胞傷

害を来す。なかでも、動脈硬化の早期の進

行は、心血管障害、脳卒中の原因となり、

本疾患の予後に大きな影響を与えている。

最近、原因遺伝子の機能解析が進み、世界

レベルでの薬剤治験が実施されている。今

回、HGPS の初発症状としての皮膚病変に

ついて全国調査において把握した本邦の症

例 8 例のまとめを行い、文献報告例のレビ

ューと比較したので報告する。 

Ｂ．研究方法 

平成 27年度厚生労働科学研究費補助金「早

老症の実態把握と予後改善を目指す集学的

研究」により実施された HGPSの全国三次調

査の結果をもとに、本邦 8 症例の皮膚所見

のまとめを行った。 

また、文献上の報告として、Rork ら 1 の

HGPS37例の皮膚症状についてのまとめと最

近の 8例 2-6の症例報告の皮膚所見のレビュ

ーを行った。 

C. 結果 

強皮症様の皮膚病変は本邦の 8 例全例で認

められ、文献上 45 例中 37 例（82.2%）で

認められた。皮膚病変の出現部位は、腹部

が最も多く、次いで下肢、胸部の順であっ

た。皮膚病変の出現時期は、本邦例では中

央値１ヵ月（生下時～18 ヵ月）、文献例で

は中央値１ヵ月（生下時～8 ヵ月）であっ

た。 

皮膚病理所見の記載されていたものはほぼ

共通していて、正常または萎縮した表皮で

真皮から皮下にかけて厚い繊維性組織（コ

ラーゲン束）が認められ、皮膚硬化を裏付

けるものであった。そのほか、汗腺や毛根

など皮膚付属器の減少の記載もみられた。 

頭髪の脱毛は、本邦例では、8 例中 7 例で

みられ、LaminA 遺伝子異常の確認された 4
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例では全例認められた。文献例でも、記載

のあった 42例すべてで脱毛（禿頭）が認め

られた。脱毛発現時期は、本邦例では中央

値 24ヵ月（10ヵ月～48ヵ月）、文献例では、

中央値 10ヵ月（1.5ヵ月～24ヵ月）であっ

た。 

 

Ｃ．考察 

HGPS では、すべての症例で 2 年以内に皮

膚や頭髪の異常が明らかになると報告され

ており、皮膚硬化、表面静脈の拡張、禿頭

などの特徴的所見は、平均１歳以内に明ら

かになる 1）。したがって、これらの特徴的

皮膚所見はしばしば初発症状として診断の

契機になる。今回の文献レビューと本邦報

告例のまとめも Rork らの報告を裏付ける

ものであったが、本邦例で 1 例皮膚硬化の

発現が 18 ヵ月と比較的遅く、脱毛も 48 ヵ

月と遅い症例が各 1 例みられた。HGPS で

は、約 9 割の症例で LaminA 遺伝子の特徴

的なヘテロ接合変異（c.1824C>T）を認め

るが、一部の症例や非典型例では、別の変

異の報告もある。皮膚所見の発現の遅かっ

た 2 例はいずれも遺伝子レベルでの確定診

断は行われていないため、今後確認を必要

とする。 

 

Ｅ．結論 

乳児期早期の発症の腹部から下半身にかけ

ての皮膚硬化は、HGPS の特徴的な皮膚所

見であり、小児科医や皮膚科医に周知を図

ることは、早期診断を進める上で重要と思

われる。 
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Ｆ．研究発表 

１．論文発表 

なし 

 

２．学会発表 

なし 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を

含む） 

１．特許取得 

なし 

２．実用新案登録 

なし 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


