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ロスムンド・トムソン症候群のリーフレット作成 
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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

潜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。本邦では 10名前後の患者数であり、ロスムンド・ト

ムソン症候群は極めてまれな疾患であることが改めて明らかになった。医療関係者・一般の人々

におけるロスムンド・トムソン症候群の認知度は高くない。患者のケア、教育にかかわる人々

の理解不足により、様々な困りごとに直面することも想定される。そこで一般の人々にロスム

ンド・トムソン症候群について、理解を促すため患者会と協力しリーフレットの作成を行った。

リーフレットには疾患の概要、日常生活で気をつけていることなどを記載した。リーフレット

の普及を通じて、ロスムンド・トムソン症候群の理解度を高めることで、患者の QOL の向上が

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。 

ロスムンド・トムソン症候群は稀少疾患ではある

ため、一般の人々のみならず医療関係者もロスムン

ド・トムソン症候群に対する認知度は低い。患者の

ケア、教育にかかわる人々の理解不足により、患者

が様々な困りごとに直面する場面も想定される。そ

こで一般の人々にロスムンド・トムソン症候群につ

いて、理解を促すため患者会と協力しリーフレット

の作成を行った。 

 

B. 研究方法 

患者会創設への支援 

患者会創設の最初の取り組みとして市民公開講

座を 2022年 11月 25日に Zoomを用いた Web形式に

て開催した。参加者の選定は学術論文や医師間のネ

ットワークを活用した。主治医から患者、患者保護

者に市民公開講座の概要について説明し、参加の意

向を尋ねた。ロスムンド・トムソン症候群小児 2

名、バレー・ジェラルド症候群の小児 1名、保護者

4 名、医師 3 名が参加した。市民公開講座の中で、

日本ではロスムンド・トムソン症候群の患者会が存

在していないこと、患者会活動の重要性を保護者に

説明した。その後、参加者らにより患者会が創設さ

れた。市民公開講座終了後下記の質問、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。 

リーフレット作成 

患者会の保護者から、リーフレット作成の希望が

出された。疾患の概要や日常的に気を付けているこ

とをわかりやすく記載することとした。対象は患者
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の学校関係者、患者のケアを行う人が想定した。 

（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・トムソン症候群のリーフレットを作

成した（添付）。 

疾患の概要として、骨と皮膚の病気であること、骨

肉腫や皮膚がんが発症しやすいことを記載した。生

活の中で気を付けていることとして、紫外線の対策

をしていること、紫外線カットフィルムを貼るなど

の環境設定を依頼する場合があることを記載した。

本リーフレットは、ロスムンド・トムソン症候群 

家 族 会 ホ ー ム ペ ー ジ

(https://rts-family.wixsite.com/my-site) に 掲

載され、希望者は自由に使用可能となっている。 

 

D. 考察 

 ロスムンド・トムソン症候群は極めてまれな疾患

であり、医療関係者であってもその認知度は高くな

い。一般の人々はさらに低いことは容易に予想され

る。このような状況で、患者会の創設、リーフレッ

ツとの作成により、疾患について一般の人々に広報

していくことは患者の生活の質の向上に寄与する

と考えられる。実際、患者会の参加者には、全国調

査では把握できていなかった患者も存在しており、

本邦における全体像の解明にも重要である。さらに、

患者会やリーフレットが、ロスムンド・トムソン症

候群における骨肉腫、皮膚がんの定期的な観察の意

義について情報提供することで、患者の生命予後の

向上が期待される。 

 

E. 結論 

 患者会と協働してリーフレットを作成した。リー

フレットの普及を通じて、ロスムンド・トムソン症

候群の理解度を高めることで、患者の QOLの向上が

期待される。 

 

F. 健康危惧情報 

 特になし。 
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