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 研究要旨 

Mowat-Wilson症候群（以下MWS; OMIM #235730）は、ZEB2遺伝子のヘテロ接合による突然変異

または欠失によって引き起こされる疾患である。疾患に特化した成長曲線は成長をモニターし正常な

パターンからの逸脱を観察するための基本的な手段であるが、今までモワット・ウィルソン症候群の

成長曲線は存在しなかった。今回、多施設共同研究としてモワット・ウィルソン症候群の成長曲線を

作成した。出生時は平均的身長で、以後年齢とともに低身長となること、小頭症ではあるが3-10パー

センタイル程度であること、学童期以後痩せ型の体型が多いことなどが明らかになった。 
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Ａ．研究目的 

この研究の目的はMWS患者の成長の基準曲

線を提供することである。疾患に特化した成長

曲線は成長をモニターし、正常なパターンから

の逸脱を観察するための基本的な手段であり、

疾患別成長曲線があることにより、臨床医は成

長に関して適切な助言をすることが可能とな

る。今までモワット・ウィルソン症候群の成長

曲線は存在しなかった。 

 

Ｂ．研究方法 

当施設にて定期フォロー中の患者から、乳児

期からの診療情報を得られる症例を抽出し、頭

囲、身長、体重の計測値を医療記録から収集し

た。同じ研究を実施しているイタリアの研究グ

ループに参加して症例数を増やし、合計99人の

MWS患者から得られた2865個の測定値を用い

て、0歳から16歳までの男女の成長曲線を作成

した。 

成長チャートのモデル化には，R統計計算ソ

フトウェアの GAMLSSパッケージを使用し

た。身長、体重、BMI、頭囲を、標準的な国際

成長チャートのものと比較した。 

 

(倫理面への配慮) 

 最新の医学研究の倫理指針を遵守して臨床情

報を収集した。施設内で所定の手続きの元で個

人識別情報と紐付けせず情報解析を実施した。 

 

 

 

Ｃ．研究結果   

図1～6に身長、体重及び頭囲の成長曲線を示

す。 

 

 

 
 

図1 男児の身長曲線 
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図2 女児の身長曲線 

 

 
図3 男児の体重曲線 

 

 
 

図4 女児の体重曲線 

 

 
図5 男児の頭囲曲線 

 

 
図6 女児の頭囲曲線 

 

 

Ｄ．考察 

 新生児期は体重と身長は標準と同様に分布

し、頭囲はわずかに小さく平均値は 30パーセ

ンタイル以下であった。7歳までは体重と身長

の分布は標準よりもやや低く、それ以降はさら

低身長が顕著となり患児の半数が 5パーセンタ

イルを下回った。BMI分布は 7歳までは一般

平均値と同じであり、以後男児においてより低

値になる。頭囲は出生時ではほぼ正常平均値で

あり、以後徐々に進行して 3～10センタイルと

なる。患者の多くは細身の体型をしている。 

 

本研究の限界は対象者の絶対数が少ないこと

であり特に思春期の年齢層の対象患者が少なく

精度が低下するが、全例が遺伝学的に確定診断

されたMWS患者であることで信頼度がより高

いものとなっている。 

 

Ｅ．結論 

MWS患者の身長や体格について海外の研究

に参加協力して明らかにした。これらのグラフ

はMWSの自然史の理解に貢献し、小児科医や

その他の介護者がMWS患者に最適なケアを提

供するのに役立つと考えられる。 
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