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研究要旨：Rothmund-Thomson 症候群は、多形皮膚萎縮症、骨格の異常を特徴とする常染

色体劣性の遺伝形式をとる疾患である。本研究の目的は Rothmund-Thomson の本邦の患者

数、QOL 等を明らかにし、以前作成された診断基準の検証を行い、普及させることで、患者

の QOL の向上、生命予後の改善を図ることである。小児科専門医研修施設、皮膚科専門医

研修施設に調査用紙を送付し、アンケート調査を実施した。小児科からは5施設から症例あり

との回答が得られ、3 例の確定例、3 例の疑い例であった。皮膚科からは 4 施設から症例あり

との回答が得られ、2 例の確定例、2 例の疑い例であった。今後、二次調査を実施、QOL 等

について調査、集計を行い詳細に解析する予定である。 

 

A. 研究目的 

本研究の目的は、Rothmund-Thomson 症候群の患者

数, QOL 等を明らかにし、以前作成された診断基準を検

討し修正後、普及させることで、患者の QOL の向上、生

命予後の改善を図ることである。本邦における患者数把

握のために一次アンケート調査を実施した。 

 

B. 研究方法 

一定規模以上の病院に調査用紙を送付し、アンケートを

実施し、全国の病院からの患者情報、検体の収集を行っ

た（添付資料）。一次調査に引き続き二次調査を実施し、

本邦の Rothmund-Thomson 症候群の症例数、皮膚病変、

骨病変、QOL についての調査、集計を行い、詳細に解

析する。 

（倫理面への配慮） 

 臨床情報を収集する場合は、連結可能匿名化する。一

次調査、二次調査に関しては「ロスムンド・トムソン症候群

の全国疫学調査」として国立病院機構長良医療センター

の倫理委員会の承認を得た。 

 

C. 研究結果 

小児科専門医研修施設の 74.7％、皮膚科研修施設の

63.3％から回答を得た。小児科からは 5 施設から症例あ

りとの回答が得られ、3 例の確定例、3 例の疑い例であっ

た。1 施設が 2 例の確定例を有していた。皮膚科からは 4

施設から症例ありとの回答が得られ、2 例の確定例、2 例

の疑い例であった。1 症例は、皮膚科ではなく遺伝科か

らの報告であったが便宜上、皮膚科として集計した。 

男女比は確定例 5 例のうち、4 例が男性であった。

また、疑い例 5 例のうち、2 例が男性であった。 

送付数 回答数 回収率 確定 疑い

小児科 495 370 74.70% 3 3

皮膚科 658 417 63.30% 2 2
 

 

D. 考察 

 8 年前に施行した全国調査では、Rothmund-Thomson

症候群は確定例が、9 例、疑い例が 11 例報告され

た。確定例 9 例のうち、8 例が皮膚科からの回答

であった。前回の調査では確定例に RECQL4 遺伝

子異常を認めた症例は存在しなかった。今回の確

定例は RECQL4 遺伝子異常有するものとしており、

5 例 が 報 告 さ れ て い る 。 こ の 8 年 間 で 、

Rothmund-Thomson 症候群を疑った場合 RECQL4 遺

伝子異常の解析を行う医師が増加し、本症候群に

ついての認識が向上していると思われた。 

一方、Rothmund-Thomson 症候群は、多形皮膚萎縮

症、骨病変を特徴とするが、特異的な症状に乏しく診断

が困難な症例が存在すると思われる。二次調査を通じて、

本症候群の実態と診断基準の妥当性の検証を行い、必



厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 
分担研究報告書 

 

 
 

要であれば、より正確に本症候群の診断に有用なものに

修正する予定である。 

E. 結論 

 Rothmund-Thomson 症候群の一次調査を行った。

Rothmund-Thomson 症候群は疑い例を含めて 10 例の報

告があった。今後二次調査を行い、実態を明らかにする

予定である。 

 

F. 健康危惧情報 

 特になし。 
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２．学会発表 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。） 

１． 特許取得 

無し 

２． 実用新案登録 

無し 

３．その他 

   無し 
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添付資料 

こんな患者さんはいませんか？ 

 ロスムンド・トムソン症候群  

・多形皮膚萎縮症（急性期：多くの皮疹は乳児期に顔面（頬部）か
らはじまり次第に四肢に広がる。慢性期：3歳くらいまでに、毛細血
管拡張、色素沈着などの混在する多形皮膚萎縮症と呼ばれる皮膚症
状を呈する）。ロスムンド・トムソン症候群の最も特徴的な症状。 
・小柄な体型 
・疎な毛髪、眉毛 
・骨格の異常 （母指欠損、橈骨欠損、膝蓋骨欠損など） 
・骨肉腫 

 
左上 

9か月男児 多形皮膚萎縮症急性期  

疎な頭髪、疎な眉毛 

右上 

3歳男児 多形皮膚萎縮症慢性期 

左 

2歳 母指欠損、橈骨欠損 

American Journal of Medical Genetics 102:11-17 (2001) 

 



添付資料 

記載者御氏名：                   

       記載年月日：2019年    月    日 

「1.なし」もしくは「2.あり」のどちらかに〇をお付けください。 

＊「2.あり」の場合は、患者症例数をご記載ください。 

■ロスムンド・トムソン症候群「確定」患者 

1.なし       2.あり [男    例；女    例] 

■ロスムンド・トムソン症候群「疑い」患者 

1.なし       2.あり [男    例；女    例] 

 

【記入上のお願い】 

1． RECQL4遺伝子異常が確定している患者さんは「確定」患者の欄

に臨床症候のみの場合は「疑い」患者の欄にご記入ください。 

2． 貴診療科において、過去 10年間に経験された症例に関してご

記入ください。 

3． 全国における有病患者の推計を行いますので、該当患者がいな

い場合でも「1.なし」に〇をつけ、ご返答ください。 

4． 症例をご経験の施設には、後日、第 2次調査をお願いしたく存

じます。その際にはご協力のほどお願い申し上げます。 

5． ご住所等に誤りがございましたら、お手数ですがご訂正をお願

いいたします。 

2019年 2月 22日までに、ご返送くださいますようお願いいたします。 
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