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ロスムンド・トムソン症候群診療ガイドラインの作成 

 

研究分担者 金子 英雄 岐阜県総合医療センター 小児療育内科部長 

研究協力者 大西 秀典 岐阜大学大学院医学系研究科  
                    生殖・発達医学講座 小児科学分野教授 

         

研究要旨：ロスムンド・トムソン症候群は、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。我々は 2010 年と 2020 年にロスムンド・トムソン症候群の全国調査を行い本邦での特

徴を報告した。本邦での患者数は 2010年 10症例、2020年 8症例であった。元来、ロスムンド・ト

ムソン症候群は稀少疾患であるが、他の要因として医療関係者におけるロスムンド・トムソン症候群

の認知度の低さも考えられた。疾患の認知度を高め、ロスムンド・トムソン症候群の早期診断・早期治療介入

を可能とするには、診療ガイドラインの策定が必要である。そこで、我々は全国調査による本邦の特徴を参

考にした上でロスムンド・トムソン症候群の診療ガイドラインを作成し、学会承認を得ることができた。さらに、

医療関係者以外にロスムンド・トムソン症候群の理解を深めてもらうために、市民公開講座を開催した。これ

らの研究活動を通じて、ロスムンド・トムソン症候群の認知度を高めることで、患者の QOLの向上、生命予後

の改善が期待される。 

 

A. 研究目的 

本研究の目的は、本邦でのロスムンド・トムソン

症候群の実態を明らかにし、患者の QOL の向上、生

命予後の改善を図ることである。本邦における実態

を明らかにするため2010年と2020年に2回のアンケ

ート調査を実施した。以前報告したように、本邦で

の患者数は2010年10症例、2020年8症例と非常に少

なかった。 

元来、ロスムンド・トムソン症候群は稀少疾患で

はあるが、他の要因として医療関係者も含めて人々

のロスムンド・トムソン症候群に対する認知度の低さが関

与している可能性が考えられた。そこで、疾患の認知度

を高めるために、全国調査による本邦の特徴を参考にし

た上でロスムンド・トムソン症候群の診療ガイドラインを作

成するとともに、市民公開講座を開催した。 

 

B. 研究方法 

ガイドラインの作成 

本邦での全国調査と PubMed で得られた文献情報

をもとにして, クリニカルクエスチョン（CQ）を作

成した。班会議での意見をもとに修正を加えた。修

正したものをガイドライン案として日本小児遺伝

学会に学会承認の申請をした。 

市民公開講座の開催 

 2022年 11月 25日（金）15時から 16時 

Zoomを用いた Web形式で開催した。 

（倫理面への配慮） 

 臨床情報を収集する場合は、連結可能匿名化した。

「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、岐阜県総合医

療センターの倫理委員会の承認を得た。 

 

C. 研究結果 

ロスムンド・トムソン症候群の検索式として下記

を用いた。PubMed 及び医中誌で 2022 年 6 月 30

日までの文献に関して以下の通り検索を行い、重要 

と思われる 17件を参考文献とした。 

1. “Rothmund-Thomson” AND “syndrome”  751

件 

2. “RECQL4” AND “mutation”  208件 

3. “Baller-Gerold” AND “syndrome”  83件 

4．“RAPADILINO” AND “syndrome” 43件 
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4. “Rothmund-Thomson症候群” or “ロスムン

ド・トムソン症候群” 161 件 

文献検索と本邦症例の検討から、３つの CQ を設

定した（表）。 

 

表 ガイドラインで用いた CQ 

CQ1　
CQ2
CQ3

RTSの診断に多形皮膚委縮症は有用か？

RTSに合併した骨肉腫の治療に通常のプロトコールは有用か？

RTSの皮膚癌発症予防に紫外線を避けることが推奨される？  

 

 また、診療ガイドラインに組み入れる診断指針を

以前、日本小児遺伝学会に承認された診断指針から

修正した（図 1）。変更点の概要は以下である。 

 ロスムンド・トムソン症候群を type1 と type2

に分けて記載した。type1は、多形皮膚萎縮症、若

年性白内障を特徴とする。骨肉腫の合併は稀である。 

一方、type2は、多形皮膚萎縮症、骨の変形を特徴

とし、骨肉腫を高率に合併する。 

 

図 1 ロスムンド・トムソン症候群診断指針 

 

病因遺伝子は今後さらに新たな遺伝子が追加される

可能性はあるが、現時点での知見として type1 ANAPC1、

type2 RecQL4 とした。 

以上の内容を診療ガイドライン（案）として作成

した。2022 年度第 1 回研究班の会議に診療ガイド

ライン（案）を提出し、妥当性について議論した。

班員からの修正のコメントを反映させた後、日本小

児遺伝学会に、診療ガイドライン（案）の学会承認

を依頼し申請した。日本小児遺伝学会での審議を経

たのち、診療ガイドラインは学会承認を得ることが

できた（図 2）（添付資料）。 

  

 

図 2 診療ガイドラインの日本小児遺伝学会による承認 

 

市民公開講座を 2022年 11月 25日 Web で開催した

（図２）。参加者はロスムンド・トムソン症候群患者 2

名、バレー・ジェロルド症候群患者 1 名とその家族、主治

医であった。 

 市民公開講座終了後参加者から下記の質問、意見が

あった。 

・皮膚の症状に対して保湿、UV ケアは具体的にどこまで

すればよいのか。 

・学校でのUV遮蔽のシールについて、学校が対応してく

れない場合がある。 

・難聴があるがロスムンド・トムソン症候群には多い

のか。 

 以上の質問事項に関して、患者間での情報交換を

行うとともに、学校関係者に病気の簡単な説明書を

作成し理解を得ることとした。 
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図 3 市民公開講座の案内 

 

D. 考察 

 ロスムンド・トムソン症候群のように希少疾患の

診療ガイドラインを作成する際、CQ に対する根拠

の確からしさのエビデンスが問題となる。3つの CQ

に対して、既報の文献の情報から確かさは B～D と

したが、今後の検討により変更の可能性もある。 

 病因遺伝子は、type1 ANAPC1、type2 RecQL4 を

記載したが、type1,2 ともに ANAPC1、RecQL4 遺伝

子が正常な家系が知られており、今後の研究の進展

により病因遺伝子の追加の記載が必要となる。 

 市民公開講座の参加者は、多くはなかったが本邦

で初の試みであり、参加者からは有意義であったと

評価していただいた。患者が日々の生活で直面する

困りごとを研究者と患者が共有し、今後の研究活動

の中で、解決策をみいだしていきたい。 

 

E. 結論 

 本邦での全国調査の結果を踏まえてロスムン

ド・トムソン症候群の診療ガイドラインを作成し、

学会承認を得ることができた。さらに、医療関係者

以外にロスムンド・トムソン症候群への理解を深め

てもらうために、市民公開講座を開催した。これら

の研究活動を通じて、患者の QOLの向上、生命予後

の改善が期待される。 

 

F. 健康危惧情報 

 特になし。 
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２．学会発表 

１）村上博昭、小林桜子、水野朋紀、湯澤壮太郎、

阪下達哉、小林瑛美子、松波邦洋、桑原秀次、所訓

子、松隈英治、今村淳、金子英雄: 先天異常症候群

の保険収載遺伝学的検査に対する当院の取り組み. 

日本小児科学会(第 125 回)(2022 年 4 月 15-17 日 

郡山市)  

２）村上博昭、熊木達郎、榎本友美、阪下達哉、寺

澤厚志、今村淳、黒澤健司、金子英雄 

STAG1を含む de novoの 3q22.1q22.3欠失を有する、

重度成長発達遅滞、多発奇形の男児例。 

日本人類遺伝学会（第 67回）（2022 年 12月 14-17

日 横浜市） 
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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 

 


