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研究要旨 

モワット・ウィルソン症候群の管理指導のための基本的情報とするために基本的な身体計測値及び

身体的特徴を調査し標準曲線を作成した。新生児期は体重と身長は標準と同様に分布し7歳以降中央

値は5パーセンタイル以下となる。また小児慢性特定疾病及び指定難病に対象疾病として登録される

モワット・ウィルソン症候群患者がその医療費補助の要件に該当するかどうかを診療録から調査

し、9割以上の対象患者がてんかんを要件として対象に合致していた。この調査とは別に先天異常症

候群患者の収集も継続的に実施し、一例として頭蓋骨早期癒合を伴うCDC45異常症の臨床情報を検

討して併存する合併症とDysmorphologyからの臨床診断が可能であることを示した。 
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Ａ．研究目的 

児童福祉法を根拠法とした小児慢性特定疾病

医療費助成制度と障害者総合支援法を根拠法と

した難病医療費助成制度（指定難病）の対象と

なる希少疾患の多くは遺伝学的疾患で、小児期

から成人期に至るまで生涯にわたり定期的な健

康管理が必要であり、そのための医療費助成制

度や診療報酬における指導料なども制度設計さ

れている。疾患特性に基づく健康管理上必須の

基礎情報を得ることが今回の検討の目的であ

る。 

先天異常症候群症例のうち過去報告の少ない

遺伝子異常症についてその臨床像を詳細に記録

し同領域の患者を診療する医療職と共有し今後

の診療に役立たせることを目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

定期診察中の患者の医療記録から乳児期から

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、同じ

研究を実施している海外研究グループに参加し

て症例数を増やし 0歳から 16歳までの男女の

成長曲線を作成した。同様に医療記録の情報か

ら小児慢性特定疾病医療費助成制度及び難病医

療費助成制度の対象基準を満たす患者の割合に

ついて調べた。 

 先天異常症候群症例のうち過去報告の少ない

遺伝子異常症を抽出し、臨床像を詳細に記録し

評価した。 

 

(倫理面への配慮) 

最新の医学研究の倫理指針及び組織内の指針と

手続きを遵守し臨床情報を収集した。 

 

Ｃ．研究結果   

モワット・ウィルソン症候群の新生児期は体

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歳以降は5パーセンタイルを下回った。

BMI分布は7歳以後男児において低値になる。

患者の多くは細身の体型をしている。 

 モワット・ウィルソン症候群の確定診断患者

において小児～成人例において9割が小児慢性

特定疾病医療費助成制度もしくは難病医療費助

成制度の対象基準を満たしていた。その要件は

全例が難治性のてんかんであり、一部体温調節

異常が要件となり得る症例があった。 

 CDC45遺伝子変異を持つMeier-Gorlin症候群

の特徴は、頭蓋骨早期癒合症の合併であり、鎖

肛、外陰部の異常、膝蓋骨低形成、出生前から

の成長障害および小耳介や特徴的な顔貌を示し

た。 



 

Ｄ．考察 

モワット・ウィルソン症候群は 2001年にそ

の原因遺伝子 ZEB2が同定されて広く知られる

ようになった先天異常症候群であり、比較的共

通する身体特徴や臨床所見から臨床診断しやす

い疾患の一つである。2010 年代以降の網羅的

遺伝子解析技術でより軽症例も診断されるよう

になり、あらためて生涯の健康管理の元となる

基本的な疾患情報が求められている。 

 今回身体計測値の情報収集で、出生児の平均

身長体重がほぼ平均値であることが明らかとな

った。先天異常症候群の診断において胎児期の

成長障害の有無は鑑別診断のための基本的な情

報であり、このことは今後の新生児医療現場で

の診断率の向上につながると考える。また小児

期以降は身長 SD＞体重 SD の低 BMIであるこ

とも栄養指導において有益な情報となろう。 

 モワット・ウィルソン症候群をはじめとして

知的障害を併存する疾患は小児慢性特定疾病医

療費助成制度や難病医療費助成制度の受給者証

の申請数が少ないと言われる。都道府県が独自

に制定する療育手帳において医療費がカバーさ

れることがその理由の一つであるが、実態把握

や治療法の確立という点で制度が活かされてい

ない現実がある。認定要件が患者の実際の病状

に合っているかを確認するために把握できる患

者において検討したところ、難治性てんかんを

要件として 9割以上の患者が助成対象であっ

た。 

 近年のゲノム解析技術の進歩で数多くの希少

疾患が診断されるようになった一方で、診断さ

れた疾患患者のライフステージ全般における情

報は極めて限られており、診断された患者及び

家族にフィードバックできる情報を整えること

が喫緊の課題である。今回その一つとして

CDC45 異常症の患者について検討して合併症

状を明らかにした。 

 

Ｅ．結論 

 モワット・ウィルソン症候群の臨床所見と生

活歴の検討の一環として、年齢別身体計測値の

調査をしてその疾患特異的な成長曲線を明らか

にしたほか、生活状況の記録から医療費助成制

度の対象患者の割合を示した。希少先天異常症

候群の一つの CDC45 異常症の臨床像を示し

た。 
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