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Cornelia de Lange症候群の四肢形態異常に関する

アンケート調査
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要 旨 Cornelia de Lange症候群(CdLS)は重度の成長障害や精神発達遅滞とともに特徴的顔

貌を呈する先天性疾患である 多彩な身体障筈を有し， 手指や削の機能・形態巽常も少なくないが，

これまで整形外科領域での治療は極めて稀であった 今回， p_�r肢の機能障筈・形態降筈の頻度やそ

れらに対する治療の要求の程度を調べるために，患者の親の会(CdLS ]apan)の協力を得てアン

ケー卜調査を行った， 登録85例中40例(男性22例， 女性18例， 平均年齢5.1歳)に回答を得た.

その形態は多岐にわたり， 特に尺側列形成不全{回答78手中45手)，肘関節屈曲拘縮(76肘中44肘)

が高頻度にみられた. またリハビリテーション中心の治療がなされ， 効果が不確定でありながらも

改善を求め治療を続行している現状も判明した

いる{図1， 2). 
はじめに

Cornelia de Lange症候群(以下; CdLS)とは

特徴的な顔貌， 精神発達遅滞， 多毛心機能異常，

消化管形態異常， 四肢形態異常などを特徴とした

先天異常症候群で， 報告により発 生頻度は様々で

あるが1�5万人にi人吋とされる. ほとんどが散

発例であり， 最近， その安任遺伝子の1つが発見

された酬が， いまだ原因は不明である 本症候群

は Cornelia de Langëlによって19 33年に報告さ

れたが. それ以前の1916 年にBrachmann'lがす

でに本症候群を記載していたため， Braclunann 

de Lal】，ge症候群とも呼ばれる.

この現状を受けて， 今回， 四肢の機能障害・形

態異常はどの程度みられるのか， 治療に対する要

求はどの程度あるのか調べるために患者の親の会

(CdLS .1 apan， http://www.geocities.jp/cdlsjp/) 

を通じてアンケート調査を行った.

CdLSは， 主に 生命維持のために循環器障害や

摂食障害に対する治療が中心となるが， 生命予後

の改善につれ， 四肢の形態異常が注目されるよう

になり， 当科でも相談を 受ける症例が増えてきて

対象と方法

患者の親の会である CdLS .lapanに登録され

ている患児85例に対 し以下の項目についてアン

ケートによる調査を行った{図3)

1 . 手・指についての形態異常の有無

2 足. tl止についての形態異常の有無

3. 肘・膝についての可動域制限の有無

4. 四肢機能障害に対する診察・治療歴の有無

Key words: Cornelia de Lange syndrome(Cornelia de Lange症候鮮)， congenital anomalies(先天異常). ll1ono

dactyly(単指)， elbow fJexÎon contracture(肘鹿llfiY.�緩i)
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図1. 当科におい て経過 観察φのCor

nelia de Lange症候詳患者の手・指
a:小指低形成， b : 単指， c 裂手

(!I形外利・形成舛剥‘ 図鑑に閉してのアンケート1

怜割JL1< ..曲 才"，1'1

相手邑ん骨怪獄Itどのよ古伝統箆ですか?下20>質問にお奪えくだ皐い.bか色f，.い質
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しにCをつけてください.
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串る方li空いているスペースJCtI:爆をお書l!!(ださい. (イラスドでのE耳鳴でもかまいま

官九.l

国2. 当科において経過観察中の Cornelia de 

Langc ::ë候群忠者の肘関節
高度屈曲拘繍{伸展-90・未満)症例

a:肉眼写真. b: X線写真

程度屈曲拘繍(伸展-30・)症例
c:肉眼写真， d: X線写真

(3) tl ・申尼僧偶糟tt晶りますか?または畠ると'断書れた事�晶?II:T:(I'7

例:射が棒ぴ与い

畠る・ない暗流ri?>tJぃ。その的( ) 

flt 

畠る1$阻壷いτいるスベ-;1に敏感をお.曹ください. (イラユトT申書割闘でもか車、、訟
をん」

(4) 土E町内曾で、 ..や治粛を!t41�・U畠りますか?

..畢費11�.が畠晶・一贋も圃い・ -M.�吋・定膏闘に!tげてい晶・。tt l-ても\r.Iい・

その他( ) 

(l)�九"'..です:(1'7

レントデン聖・，，�.脳鯵のみ・レシトデンと嗣信申笥方・その陪{

��nnどん指省・3哲濯でずか?

。T (1毛鼠'注)'PT (11"法}ザポ』予ーなどで竃�Tる・その倦{

巨ゆ畠りまし1ti?>1S1曹くださ、、

CÞその万1I4i1:勝』院が畠り置すが?

畠ったと.I!ぅ，相いとRI号・わが色ctい・その胞{

令官量もR1けますか?

R1t1 ð . e:ltr:い ・や骨たい ・ その的 {
何:(1'晶りま したi?>�・書く だ書 い，

図3.臼LS ]apan会員に配布したアンケート用紙

結 果

回答は40例{男児22例， 女児18例， 回答率

47%)に得られた 平均年齢は5.1減(0歳4か月

---15歳。か月)であった
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l 手・指の形態異常が「あるJが回答78手中

57手と3/4近くを占めた(図4) その内容は， 単

指， 合指. 斜指， 裂手. 手が全体的に小さいなど

多彩であった. その中でも， 特に尺側列形成不全

(回答78手中45手)が高額度であった



国4. 図5.
手・指についての形態呉常

の有無{回答78手)

足・1止についての形態呉常

の有無{回答78足)

図7.
凶肢機能嫌警に対する受診
歴の有無(回答37例)

2 足.<<止 の形態異常が 「 あるJ が回答 78足 中

36足と半数に満たず， また手. f指旨ほどはその形態

異常は変化に富tむPもので

3. 8-1の可動域制限が「あるJが回答76肘中47

肘であった(図6-a)_ 

膝の可動峨制限が「ある」が回答78膝中10膝

であった(図6 b). 

4. 四肢の形態異常に関 して受診股があるが約

3/4を占めた(図 7). 診察方法では， 回答26例 中

19例と3/4近くが「レントゲンと触診の両方jの

診察を受りていたが， 残りは「触診のみ」であっ

た{図かa) . 

治療方法としては回答25例 中17例と7割近く

がPTあるいはOT のリハビリテーションを受

けていたが. 外科的治療を受りている症例はな

かった(図8 b). 

治療の効果が「あったと思うjは回答18例中わ

ずか6例で、あった(図9-a).しかし. 回答のあった

全例が現在の治療を今後も「続りるJあるいはf続

りたいJと答えた(図9 b). 

考 察

Cornelia de Lange症候野の四Jl支形態異常に関

して言及した論文はX線写真での検討を中心に

古くから散見される. Kurlanderら引は11例のX

alb 
国6. (a)肘・(b)膝についての可動域制般の

有無(回答76肘・78膝)

alb 図8. 凶舷機能障害に対するa:診察方法
(回答26例)， b:治療方法{回答25例)

alb 図9. 凶肢機能偉警に対するa:リハビリ
テーシヨン ・治療の効果{回答18 {!�)， 
b:今後のリハビリテーション ・治療へ
の窓欲(回答19例)

線写真の検討を行い， 第1中手骨の短縮， 斜指を

伴った小指中節骨の低形成， 続骨近位の変形を本

症候群の特徴としたPeeters7)は20例の検討を

行い， 第i中手骨包備は診断の一助になるとして

いる. Braddockら剖の検討では.小指中節骨低形

成， /J、指斜f旨， 提骨頭低形成/脱臼が14例中それ

ぞれ13例. 9例.11例にみられ， 上肢に特徴的な

形態異常がみ られる こ と を示した. さ らに16例中

9例に肋骨が13対存在し， これも本症4甥平の特徴

となりうることを指摘した. またRoposchら8)�ま

34例でX 線写真， 外程尾上 の特徴を検討 し， 第 l 中

手骨や小指中 節骨の低形成の他に肘関節屈曲拘縮

が半数近く 占めることを示 した .
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今回のアンケート調査でも手指の形態異常や肘

関節屈曲拘縮が高い頒度で確認された.

しかし これまでの報告のほとんどが形態異常

に関することを示していても. 生命の維持のため

の治療が中心で\四 肢の障害に対する積極的な治

療法にまで言及していない

Roposchら剖は肘関節拘縮につい てはADL上

の問題はなく， ストレッチ訓練で改善する症例を

呈示し. 外科的手術は確実に機能向上が得られる

症例を選択してなされるべきであるとしている

が， 図2のような症例はストレッチのみで十分な

改善 が得られることは考えにくい

今回の調査により， リハビリテーション中心の

治療で効果が不確定でありながらも改善を求めて

治療を続行している. 今後， 医療側としても合併

する消化器疾患や循環器疾患の管理を慎重に行っ

たうえで\他の頬似 の先天異常と同僚な手術的加

療の可能性を検討したい‘

まとめ

1) Cornelia de Lange症候群に対し， アン

ケートによる四肢形態異常調査を行った.

2 ) 手指の形態異常. 肘関節屈曲拘縮が特徴的

であった.
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|Abstrαctl 
Survey of Upper and Lower Extremity Anomalies 

in Cornelia de Lange Syndrome 

Takehiko Takagi， M. D.， et a1. 

Division of Orthopaedics， Departm告nt of Surgical Subspecialties， N ational Children's 

Medical Center， National Center for Child IIealth and Development 

Comelia de Lange syndrome(CdLS) is a congenital disorder recognized on the basis of 
characteristic facia! features in association wi山growth retardation， mental retardation， and in 
many cases， extremity anomalies. Have we report findings from a questionnaire survey on the 
anomalies in出e upper or lower extremities in 85 cases registered with a family support 
organization 'CdLS Japan'. A total of 4 0  rωponses were obtained on 22 males and 18 females 
with an average age of 5.1 years. There was a variety of deformities reported. The most 

common were ulnar ray deficiencies(45/78 hands)and elbow flexion contractures(47/76 
elbows). Reports showed that the families w釘'econtinuing山e treatment for the anomalies even 

h∞gh the effects of rehabilitation were uncertain. The more山e prognosis improved， the more 
吐1e families hoped for improven淀川in山e anomalies in the extremities， 
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