
     
 

早老症の実態把握と予後改善を目指す集学的研究 
 

横手幸太郎 千葉大学大学院医学研究院 細胞治療内科学講座 教授 

 

研究要旨 

早老症は、全身に老化徴候が早発・進展する疾患の総称である。その代表例として Werner 症候群（以下 WS

と略）と Hutchinson-Gilford Progeria症候群（以下 HGPS と略）が知られる。WSは思春期以降に発症し、が

んや動脈硬化のため 40歳半ばで死亡する早老症であり、国内推定患者数は約 2,000 名、世界の報告の６割を

日本人が占める。平成 21～25 年度の難治性疾患克服研究事業により 25 年ぶりの診断基準改訂と治療の標準

化や世界初の WS診療ガイドラインが作成され、平成 26年度の政策研究事業により WS重症度分類が作成され、

平成 26年 5月指定難病に指定された。一方、HGPS は 1～2歳時に早老徴候が出現し、10歳代でほぼ全例が死

亡する重篤な小児疾患であり、確立した診断基準や診療ガイドラインがない。平成 25年度に我々が施行した

全国調査により、我が国で６名の患者が新規に同定された。 

本研究では WS の診療ガイドライン改訂や WS の重症度分類の検証、HGPS の診断基準作成を行い、内科医・

外科医・小児科医・臨床研究専門家の連携・融合による集学的な取り組みを通じて、小児から成人までの「早

老症」の予後改善を目指している。 

 

Ａ．研究目的 

早老症は、全身に老化徴候が早発・進展する疾患の総称である。その代表例として Werner症候群（以下 WS

と略）と Hutchinson-Gilford Progeria症候群（以下 HGPS と略）が知られる。WSは思春期以降に発症し、が

んや動脈硬化のため 40歳半ばで死亡する早老症であり、国内推定患者数は約 2,000 名、世界の報告の６割を

日本人が占める。平成 21～25 年度の難治性疾患克服研究事業により 25 年ぶりの診断基準改訂と治療の標準

化や世界初のWS診療ガイドラインが作成され、平成26年度の政策研究事業によりWS重症度分類が作成され、

平成 26年 5月指定難病に指定された。一方、HGPSは 1～2歳時に早老徴候が出現し、10歳代でほぼ全例が死

亡する重篤な小児疾患である。平成 25 年度に施行した全国調査により、我が国で６名の患者が新規に同定し

ている。このような背景の下、本事業ではエビデンスに基づく早老症の診断基準、重症度分類、診療ガイド

ラインの作成・改訂と普及を研究目的とした。 

 

Ｂ．研究方法 

難治性疾患実用化研究において施行されている「早老症レジストリー」と、すでに開始している医師主導

治験と情報を共有しつつ、全国調査に基づき①Minds ガイドラインセンターの「診療ガイドラインの手引き」

に基づく WSの診療ガイドライン改訂、②WSの重症度分類の検証、③HGPSの診断基準作成を行なった。 

 
 

 

Ｃ．研究結果 

【WS に関して】 

WS の診療に関わる、下肢潰瘍治療、2. 糖尿病、3．脂質異常症、脂肪肝、4. サルコペニア、5 感染症、６．骨粗し

ょう症といったクリニカルクエスチョンに対して過去 10 年間の WS に関する症例報告の文献データベースを作成し、シ

ステマィクレビューを行い、診療ガイドラインを Minds ガイドラインセンターの「診療ガイドラインの手引き」に基づいて改

訂を行った。 

（分担研究報告書参照）。 

現在、診療ガイドライン全て英訳を行い、今後英文誌に報告予定である。解析結果の一部は英文誌に報告した（資

料 1-4）。さらに重症度分類に関して、一部文言の改定を行った（資料 5） 

【HGPS に関して】 

平成 25年度に全国の 200床以上の病院の小児科を対象にして一次アンケート調査を行い、続いて臨床症状に

関するアンケート調査を行った。その結果、９名の HGPS 患者の臨床所見に関する結果を得ることができた。

これまで学会報告あった 1 名の所見と併せて、その臨床的特徴を解析した。そして平成 27 年 8 月、平成 28

年 2月、8月開催の班会議にて HGPS患者の診断基準に関して審議が行われ、最終的に平成 28年 9月に診断基

準（初版）が完成し、日本小児遺伝学会の承認を受け、英文誌にも掲載された（資料 1-3）。重症度分類も作

成され、今後学会の承認を受ける予定である（詳細は井原分担研究報告を参照）。 



  

【国際シンポジウム-RECQ2019-】 

これまでの研究成果の国内外への発信や早老症に関する啓蒙、国内外の老化研究者との意見交換を目的と

して難病医学研究財団の助成により 2019 年 2月に千葉県木更津で国際シンポジウムを企画開催した。この国

際会議はアジアで初めての、ウェルナー、ブルーム、ロスムンド・トムソンの RECQ ヘリカーゼ関連早老症

候群を対象としたもので、総勢 135 名（うち 29 名が外国人）の参加を得た。海外からの 5 名を含む計 21 名

の患者様、ご家族も参加され、研究者と患者の間に活発な交流がなされた。なお、本シンポジウムの様子は

神戸新聞をはじめとする全国 11 紙で報道された。（資料 6） 

Ｄ．考察 

WS に関しては、平成 21～25年度の難治性疾患克服研究事業により 25年ぶりの診断基準改訂と治療の標準

化や世界初のWS診療ガイドラインが作成され、平成26年度の政策研究事業によりWS重症度分類が作成され、

平成 26年 5月指定難病に指定された。さらに難治性疾患実用化研究として推進されている早老症レジストリ

ー研究と連携し、本研究においては診療ガイドライン、重症度分類を改訂した。 

HGPSに関しては、平成 25年度に施行した全国調査に基づき平成 29年度には世界初の HGPS診断基準が作成さ

れた。これらを真の患者予後改善につなげるために、研究の継続と新たな発展が必要不可欠と思われる。今

後我々は、①WS 診療ガイドラインの普及啓蒙、②早老症レジストリー研究と連携した診療ガイドラインの検

証、③その他の早老症研究（Rothmund-Thomson 症候群の現状把握、WS 類似疾患の診断基準作成）、④HGPS の

診療ガイドライン作成、⑤ WS、HGPSの早期診断の実現と小児成人期移行医療の推進、さらに⑥本研究の成果

をベースとして新規研究課題が採択された、AMED「再生医療実現拠点ネットワークプログラム（疾患特異的

iPS 細胞の利活用促進・難病研究加速プログラム）」（課題名：早老症疾患特異的 iPS細胞を用いた老化促進メ

カニズムの解明を目指す研究）および「老化メカニズムの解明・制御プロジェクト／個体・臓器老化研究拠

点」（課題名：早老症に立脚したヒト老化病態の解明とその制御への応用）の研究推進を支援してゆく。 

かくして、本研究班では、内科医・外科医・小児科医・臨床研究専門家・基礎研究者の連携・融合による集

学的な取り組みを通じ、小児から成人までの「早老症」の予後改善を今後も目指してゆきたい。 
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