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難病医療支援ネットワークに
どのような機能を期待するか？

～難病（早老症）研究班の視点から～

千葉大学 横手幸太郎
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ウェルナー症候群（WS）：代表的な成人発症型の早老症

・ 常染色体劣性遺伝病

・ RecQ型DNAヘリケース
WRN（DNAの修復やテロ

メアの安定化に関与）の
変異を原因とする

・ 発症機序不明や根本治療
法は未開発

・ ヒトにおける老化促進病態

・ 白毛、脱毛… 20歳～

・ 白内障… 30歳～

・ インスリン抵抗性の強い
糖尿病… 30歳～

・ 下肢に難治性皮膚潰瘍...
30歳～

しばしば切断に至る

・ 心筋梗塞… 40歳～

・ 悪性腫瘍… 40歳～

・ 平均死亡年齢…46歳
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ウェルナー症候群患者の地域分布

Matsumoto et al. Hum. Genet. 1997

ホモ接合体（１対の遺伝子に異常）でなければ発症しないが、
ヘテロ接合体（片方の遺伝子に異常）は日本人の100人～に一人
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１９９６年以前

３７歳女 グリオーマ

３９歳女 悪性黒色腫

４５歳女 骨肉腫

３７歳男 骨肉腫

５４歳男 心筋梗塞

１９９７～２００６年

５１歳女 ＭＤＳ

５６歳女 心筋梗塞

４０歳男 骨肉腫

５３歳男 膀胱癌

５６歳男 脳卒中

５５歳男 間質性肺炎

Ｗｅｒｎｅｒ症候群患者の死亡年齢の推移

42.4歳 51.8歳 54.8歳
約９年延長

２００７年現在

６０歳女

５９歳男

５３歳女

５２歳男

５０歳女

・・・・・・・・

＜
J Am Geriatr Soc, 2008

適切な治療を行えば
ウエルナー症候群の予後を改善できる

“治療の標準化と社会的周知”の必要性
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Ｉ 主要兆候 （10才以後 40才まで出現）
1．早老性毛髪変化 （白髪、禿頭など）
2．白内障 （両側）
3．皮膚の萎縮、硬化または難治性潰瘍形成
4．軟部組織の石灰化（アキレス腱等）
5．鳥様顔貌

ＩＩ その他の徴候と所見
1. 音声の変化（かん高いしわがれ声）
2．糖、脂質代謝異常
3．骨の変形などの異常（骨粗鬆症）
4．非上皮性腫瘍または甲状腺癌
5. 血族結婚
6．早期に現れる動脈硬化（心筋梗塞、狭心症など）
7．原発性性腺機能低下症
8. 低身長および低体重

ＩＩＩ 遺伝子変異

Werner症候群診断基準の作成

診断法
確実例: 主要徴候の全て。もしくは3つ

以上の主要徴候に加え、遺伝子変異
を認めるもの
疑い例: 主要徴候の1、2に加えて主
要徴候やその他の徴候から2つ以上。

Takemoto M et al. Geriatr Gerontol Int, 2013
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患者・家族会の設立
（患者同志や患者－研究者の

交流と情報交換）

診療ガイドラインの作成
（標準的治療の普及・啓蒙）

http://www.m.chiba-u.jp/class/clin-cellbiol/werner/index.html
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診療ガイドライン
の改訂

国民への情報・成果の普及

厚生労働科学研究
難治性疾患等政策研究事業

国際共同研究
への発展

病態解明診療の質向上

患者の予後改善と社会復帰

将来展望

医師主導治験など
治療介入

トランスレーショナル
研究との連携

他の研究事業

研究班の運営と目標

全国調査

質の高いエビデンスの構築

症例登録システム
構築・運営

自然歴・予後調査

日本医療研究開発機構
難治性疾患実用化研究事業

基礎研究
文部科学研究費

民間助成

文献レビュー

症例
エントリー
の支援
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遺伝子検査終了／診断確定WS 50症例の地域分布

特定医療費（指定難病）受給者証所持者数
（厚生労働省衛生行政報告例：平成27年度末より）

2例

2例

15例

1例

6例

8例

4例

9例

推定患者数：～2000名

他の早老症

ロスムンド・トムソン症候群：
受給者０名
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ウエブサイト作成や研究成果公表など対外広報

http://www.m.chiba-u.jp/class/clin-cellbiol/werner/index.html

難病医学財団のご支援により、2019年2月に国際シンポジウム

開催予定：ウエルナー、ロスムンド・トムソン、ハッチンソン・ギル
フォード、ブルーム、コケイン各症候群および色素性乾皮症
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診断に難渋した例

• ２０歳代の男性

インスリンの効きにくい
糖尿病のため近医受診。

顔貌にさしたる特徴はな
いが、白髪が目立つ。

両親に近親婚もない。

二次性糖尿病をきたす
疾患の一つとして主治医
がウエルナー症候群を知
り、当科へ相談、遺伝子
検査にて診断確定。

• ４０歳代の女性

難治性の皮膚潰瘍のた
め、近医皮膚科へ年余に
わたり通院していた。

ウエルナー症候群を疑
われていたものの、専門
医療機関の情報がなく、
たまたま講演を聴いた内
科医を受診した際に当科
へ相談があり、診断、以
後、定期通院している。
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難病医療支援ネットワークへ期待すること

• 診断率向上への支援

１）医療従事者に対して：疾患の周知、診断に資
する情報の提供

２）市民に対して：疾患の周知

• 治療の質向上への支援

１）治療に関する最新情報を提供

２）専門病院を紹介

• 患者・治療医と研究者を結ぶ機能⇒患者情報の
共有
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