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 研究要旨 

  指定難病の一つであるモワット・ウィルソン症候群は染色体2q22 のZEB遺伝子のハプロ不全を原

因とする重度知的障害、てんかん、特異な顔貌を呈する先天異常症候群である。本疾患は特徴的な

耳介形態や顔貌の特徴で診断可能な症候群である。 

  今回、指の形態と皮膚の特徴について検討したところ、DIP関節及びPIP関節の目立つ先細りしな

い細長い指、血管の透けて見える指の皮膚、伸びやかで薄い全身の皮膚は、本症の形態学的診断の

手がかりとなる所見であると考えられた。特徴的皮膚所見はZEB2の機能喪失によるフィブリン生成

への影響であることが電顕的にも確認されている。特徴的顔貌と合わせてこれらの身体所見も臨床

診断に有用であると考えられる。 

 

Ａ．研究目的 

  指定難病であるモワット・ウィルソン症候群

の臨床診断に資する疾患特異的な身体所見を明

らかにするため。 

 

Ｂ．研究方法 

愛知県医療療育総合センター中央病院を受診

中のモワット・ウィルソン症候群患者及び、研

究班分担研究者の医療機関に通院するモワッ

ト・ウィルソン症候群患者 10 例を対象とし、

過去の診療記録と診療から手指の形態及び全身

の皮膚所見について検討した。 

 

(倫理面への配慮) 

 対象患者は未成年または知的障害を有するた

め、患児に関する情報の収集に際しては代理人

である両親に対して、施設内で所定の手続きの 

元で同意のなく個人情報が伝わることのないよ

うに説明を行い、同意を得た個人情報のみ収集

するように配慮した。 

 

Ｃ．研究結果   

 

1．手指形態の検討 

2歳男児： 一般的な同年齢平均と比べて手背の

皮膚がたるんでおり。つまんで引っ張ると伸展

性が高い。第5指の短小はなく指節関節が目立

つ。 

７歳女児：全指が細くDIP関節、PIP関節が目立

つ。第5指短小や彎曲は認めない 

 

９歳女児：全指が細くDIP関節、PIP関節が目立

つ。第5指短小や彎曲は認めない。小指の細長

さが目立つ。手指および手背の静脈が透けて見

える。 

 

12再女児：伸展性が高い手背の皮膚、静脈が透

けて見える。第5指の短小はなく全手指で指節

関節が目立つ。 

 

７歳女児：全指が細くDIP関節、PIP関節が目立

つ。第5指短小や彎曲は認めない。 

 

13歳男児：先細りのない平行に長く見える手

指。指節関節は目立つ。第5指短小や彎曲は認

めない。 

 

14歳女児：指節関節の目立つ細長い指を認め

る。第5指の細長さが目立つ。手指および手背

の静脈が透けて見える。 
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皮膚の伸展性の検討 

モワット・ウィルソン症候群の患児の皮膚につ

いて手背及び腹部の皮膚の伸展性について検討

した。写真に示すように皮膚は伸展しやすい。

手背の皮膚は伸展しやすく、皮下の血管が透け

て見える。 

 

 
 

 

Ｄ．考察 

  2017 年に寺西らはモワット・ウィルソン症

候群の皮膚所見について上記症例を含む複数症

例の臨床及び皮膚電顕所見の解析から、伸展性

の高いモワット・ウィルソン症候群の皮膚につ

いて、“hyperextensibility, thin and translucent skin 

with visible veins, atrophic scarring, and joint 

hypermobility”とその特徴を記載し、患者の皮

膚の電子顕微鏡解析でコラーゲン線維の直径の

有意な細さ、及びノックアウトマウスの皮膚所

見の解析から ZEB2 変異による異常フィブリン

形成がその原因であることを示した。（M 

Teranishi, S.Mizuno, S Sano et al, Scientific 

Reports, 2017）。臨床的に示されていた皮膚、及

び手指関節の所見を組織レベルから支持する結

果であった。 

 手指形態において、一般的な先天異常症候群

や染色体異常症において、第 5 指短小や先細り

の指は高頻度にみられる所見であるが、本症候

群において 1 例もない。全例竹のように平行に

細い節の目立つ形態の指であった。 

近年ヒトにおける表現型を普遍的に記載する

ためのプラットフォームとして Human 

Phenotypic Ontoloty （HPO）が提唱されて、網

羅的遺伝子解析で同定された病的バリアントを

有する個体の記録とその表現型のマッチングの

データベース作成に利用されている。 

今回示されたモワット・ウィルソン症候群の

指の特徴的形態と皮膚所見を HPO で記載する

と表の如く示される。今後これらがモワット・

ウィルソン症候群の表現型と一つとして掲載さ

れれば、OMIM や Pubcase Finder などインター

ネット上の検索サイトでの診断精度が向上する

と考えられる。 

  

 

 
 

 

Ｅ．結論 

 モワット・ウィルソン症候群の手指の特徴

は、先細りのない細長い手指と皺の多い柔らか

い皮膚である。これらの所見は電顕及び Zeb2-

cKO マウスにおいても確認されており、本症候

群に特異的な所見であり臨床診断の手がかりと

なり得る所見であると考えられる。 
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