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Sotos症候群(脳性巨人症)に伴う脊柱側寄変形の検討
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要 旨 1 1 例 の Sotos 症候群 を 経験 し ， 脊柱側膏変形の 有無 と 変化 を 経年 的 に 検討 し た . 319tl 
(27% ) で Cobb 角 20。 を 超 え る 側室蓄を 合併 し た . 乳児期 か ら 側警が出現 し ， そ の後急速 に進行 し た
2 例で は 生後 l 年 以 内 に 内 臓奇形 に対す る 手術 を 受 け て い た . 生 来 の 体幹 の 筋緊張低下 に 加 え ， 手
術 に よ る 体幹筋力の非対称 と そ れ に伴 う 肋骨変形が急 速な側湾の進行 に 関与 し て い る 可能性が高い
こ と が推測 さ れた . こ れ よ り ， Sotos 症候群の 診断が得 ら れ た 場合 ， 内 臓奇形 に 対す る 手術歴 を 有
す る 例 で は早期か ら の側 湾 に 対 す る 治療介入が重要で あ る と 考 え ら れた

は じめ に

Sotos ら 4) に よ っ て 1964 年 に 初 め て報告 さ れ た

Sotos 症候群 (脳性巨 人、症) は， 乳幼児 期 の 過成長，

骨年齢促進， 大頭症， 前額部突 出 ， 精神発達遅滞，

特異顔貌 な ど を 特徴 と す る 症候群で あ る .

本症 は 整形外科的 に は ， 脊柱変形 を 合併す る こ

と が知 ら れて い る . し か し ， そ の 自 然経過 お よ び

詳 細 な 臨床像の報告 は 少 な い . 今 ま で に 1 1 例 の

Sotos 症候群 を 経験 し ， 脊柱側湾変形 ( 以下， 側室喜)

を 伴 っ た 例 の 自 然経過お よ び そ の |臨床的特徴 に つ

い て 検討 し た

対象 と方法

対 象 は 当 科で経年 的 に 経過観察 し て い る 1 1 例

と し た . 男 児 3 例， 女児 8 例で， 全例， 特異顔貌

を は じ め と し た Sotos 症候群の特徴を 有 し ， 小児

科医 に よ り 診断 を 受 け て い た . 小児科 と 当 科の初

診 時年 齢 は O 歳 3 か 月 "'4 歳 6 か 月 (平均 1 歳 3

か月 ) ， 経過観察期間 は l 年 4 か 月 "' 18 年 9 か 月

(平均 6 年 3 か 月 ) で あ っ た .

こ れ ら の体幹の筋緊張の状態， 内臓奇形の 有無，

内臓奇形 に 対 す る 手術歴の 有無， 乳児期 お よ び幼

児期 の 高 身長 (孟+2 SD ) の有無， 精神 発達遅滞の

程度， 移動能力 お よ び Cobb 角 200 を 超 え る 側 湾

の 有 無， カ ー ブ、、パ タ ー ン ， 変 形 出 現 時 の 年齢，

Cobb 角 の 経年推移 を 調査 し た .

結 果

Cobb 角 200 を 超 え る 側湾 は 1 1 例 中 3 例 (27% )

で， 男 児 l 例， 女 児 2 f9tl で あ っ た (表 1 ) カ ー ブ

パ タ ー ン は ， JJ旬椎左 凸シ ン グ、 ル カ ー ブ， 胸椎右 凸/

腰椎左 凸ダ ブ ル カ ー ブ， 胸椎右 凸 シ ン グ、ル カ ー ブ

各 l 例 と 様 々 で あ っ た .

変形出現時 の 年 齢 は1歳未満 2 例， 5歳I例で

あ り ， 1 歳未満で変形が出現 し た 症例 2 で は 最終

観察時 に 上位 カ ー ブ と 下位 カ ー ブ の 合計 が 100。

を 超 え ， 高度の側湾の進行 を 認 め た (図 1 ) .

Key words : Sotos syndrome (Sotos 症候群) ， cerebral gigantism (脳性巨人症にscoliotic deformity (脊柱側湾変形) ，
organ malformation (内臓奇形)
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症例 '性 ::1:\即時年11冷 カー ブパ タ ー ン Cobb角

M 7か月 胸椎左凸 Th5- 1 1  340 
Cobb 角 >200 の 脊柱側育変形を 伴っ た 3 症例 2 F 10か月 胸椴右凸/腰椎左凸 Th2-1 1  33。

Thll-L5 680 

tユ F 5 歳 胸椎右凸 Th8-L2 2 1。
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図 1. I 20 
Cobb角の 経年推移 | 。

3 4 5 6 8 9 10 (歳)

表 2. 1臨床所見の結果

体幹の 内臓奇形の 身長 精神発達遅滞
症例 ↑生

筋緊張低下
内11戯奇形

手術歴 の程度
移動能力

乳児j明 幼児期

l M + + + 写n生� 可[，全� 重度 立位不可

2 F + + + 正常 正常 重度 独歩
3 F ÷ 高 守I回主 rJ 軽度 独歩

・ ・ ・弔問...ーーーー---_ --ーー-----------ー・...ー ー ー・・・ー--- - ・，晶.晶晶_-- _
晶 司令・ ・ - - - - ー ・ ー ー. . . ー ・ ーーー・

4 M + + 
5 F 十
6 F + 
7 F + 
8 F + + + 
9 F + 
10 F + + 
11  M + 

十 + 十
1 1/1 1 ( 100%) 5/1 1 (45%) 3/1 1 (27%) 

筋緊張 は 1 1 例全例で低下 し て い た . 内臓奇形

は 5 例 (45 % ) に 認 め ， 3 例 で手術 を 受 け て い た .

内 科 的に治療 を 行 っ た 2 f9tl で は 側 湾 は 出現 し な

か っ た . 乳児期 に 高身長 を 認め た の は 6 側， 幼児

期j で は 5 例 で あ っ た . 全例で精神発達遅滞 を 合併

し て お り ， 5 例で は 重 度で あ っ た .

移動能力 は ， 8 例 で最 終 観察 時 に 独 歩 可 能 で

あ っ た (表 2) . 

症 例

側主主変形 を 呈 し た 代 表 的 な 症 例 を 示 す.

症例 1 : 1歳 7 か 月 ， 男 児 (表 1 )

家族歴 : 特記 すべ き こ と は無 い .

現病歴 : 在胎 39 週， 3 ， 164 g で出生. 生後 よ り

正常 正常 重度 伝い歩き
1r「t2j rn・� 仁l'等度 独歩
1ia1d 2- 正常 重度 独歩
ftj TlB ZLγ d 11珪度 独歩
I\�à 守1・主1Ï 重度 独歩

正常 正常 1:1'等度 立位不可
正常 正常 仁|こi等度 独歩
正常 正常 11径度 独歩

主[，主了，) 高 重度 独歩
6/1 1 (55%) 5/1 1 (45%) 5/1 1 (45%) 8/1 1 (73%) 

チ ア ノ ー ゼがあ り ， 生後 2 日 に 左横隔膜ヘ ル ニ ア

に 対 し 手術 を 受 け た . 生後 4 か 月 時 に脳萎縮， 運

動発達の遅 れ を 主訴 に 当 院小児科 を 初診 し た . 生

後 6 か月 時 に 反復性誤l燃 性肺炎 に 対 し l噴門形成，

胃癌造設術 を 受 け た . 生後 7 か 月 時 に 当 科 を 初診

し ， X 線像 に て 側室蓄 を 認 め た . 1 歳時 に 染色体検

査で NSD-1 の 欠失 を 認 め ， 小 児 科 で Sotos 症候

群 と 診断 さ れた .

脊柱変形の経過 ( 図 2) : 初診 時 の 7 か月時 に は

胸椎左 凸 290 (Th5- 1 1 ) の 側 湾 を 認 め た 最終観

察 時 の l 歳 7 か月時 に は 胸 椎 左 凸340 (Th5-1 1 )  

と 軽度 の 側室主 の 進 行 を 認 め た . 2 歳 1 か月の現

在 ， 重度の 精神発達遅滞 と 呼吸状態悪イじ等 の全身

状態の点 か ら ， 装具は装着せず厳 重 に 経過の観察
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を 継 続 し て い る .

症例 2 : 4 歳 4 か 月 ， 女児 (表 1 )

家族歴 : 特記 すべ き こ と は無 い .

現病歴 : 在胎 34 週， 2 ， 068 g で 出生. 生後 よ り

多呼吸があ り ， 心エコ ー に て 大動脈縮窄 を 認め，

他院に て 開胸手術 を 受 け た . 生後 2 か 月 時， 再狭

窄 に 対 し カ テ ー テ ル治療 を 受 け た . 生後 8 か 月

時， 運動発達の遅れ を 主訴 に 当 院小児科を初診 し ，

特異顔貌， 精神発達遅滞等か ら Sotos 症候群 と 診

断 さ れ た . 染色体検査で は NSD-1 の 欠失 を 認 め

な か っ た . 生後 10 か 月 時 に 当 科 を 初診 し ， X 線

像 に て 側室蓄 を 認 め た .

脊柱変形の経過 ( 図 3) : 初診時の 10 か 月 時 に は

'hu

 

内d

図 2.
症例 I の 脊柱側室主変形の X 線像経過

a : 7 カミ月 . Th5- 1 1  29。
b : 1 歳 7 か 月 Th5-1 1 340 

l 年で約 50 の側警 の 進 行 を 認 め た (a， b ) .  

胸椎右 凸 180 (Th4-10) /腰椎左 凸 180 (Th10-L5) 

の 側 湾 を 認 め ， 2 歳 7 か 月 時 に は 胸 椎 右 凸 2 1 0

(Th4-10) /腰 椎 左 凸 320 ( T hlO-L5) と 側 膏 の 進

行 を 認め た . 最終観察時の 4 歳 4 か 月 時に は 胸椎

右 凸330 (Th5- 1 1 )  /腰椎左 凸680 (Th l l -L5) と 高

度の側湾の 進行 と 肋骨の左右非対称 と 変形 を 認め

た . 4 歳 6 か 月 の 現在， 他 院 に て 装具療法で経過

を 観察 さ れて い る .

考 察
Sotos 症候群 は， 1964 年 に Sotos 4l ら に よ り 初め

て 報告 さ れ た 奇形症候群 で あ り ， 別名cereb ral

gigantism (脳性 巨 人症) と も 呼 ばれ る . 擢 患 率 は

a. 10 か 月
Th4-10 180 
ThlO-L5 180 

Th4-10 
b. 2 歳 7 か 月 c. 4 歳 3 か 月

Th5- 1 1  33。210  
Th l l -L5 680 Th10-L5 320 

図 3. 症例 2 の 脊柱側王室変形の X 線像経過
高度の側警 の 進行 と 肋骨の左右非対称 と 変形 を 認 め た (a�c)
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図 4.
The Manegement of Scoliotic deformity 慎重な観察

(6か月毎)
定期的な観察

(1-2年毎)
要治療(装具治療、手術)for So tos syndrome 

10 . 000 "-' 20 . 000 人 に I 人で あ り ， や や 男 児 に 多 い

疾患 と 考 え ら れ て い る6) 乳幼児期 の 過成長， 骨

年齢促進， 大頭症， 前額部突 出 ， 精神発達遅滞，

特異顔貌 な ど を 特徴 と し ， 病 因 は 不明で、 あ る が，

5q35 の責任 遺伝子で あ る NSD-1 の 関与が示唆 さ

れ て い る 3) 合併症 と し て 先 天性心疾患， 腎尿路

系異常， 斜視， 中枢神経異常， 悪性腫虜 な どの他，

整形外科的合併症 と し て 脊柱後側湾 な ど の脊柱変

形が報告 さ れて い る4)6) Sotos 症候群 に 伴 う 脊柱

変形の合併率は. De Giorgi ら 2) に よ る と 5 % ( 106 

例 中 5 例) ， Cole ら 1) に よ る と 8% (39 例 中 3 例 ) ， 

成富 ら 6) に よ る と 8% (49 例 中 4 例) と 比較 的 ま れ

で あ る 一方， K a trina ら 3) に よ る と 43% ( 101 例

中 43 例) と 高率 に 合併 す る こ と が報 告 さ れ て お

り ， 一定の見解がな い . 側室主 の カ ー ブパ タ ー ン は

多彩であ り ， 変形出現時の年齢 に つ い て は乳幼児

早期 に 出現 し ， 早期か ら の 過成長 に伴 い進行す る

例 が多 い が， growth spurt 期 に再度急速 に進行す

る 例 があ る こ と も 報告 さ れて い る川)

我 々 の 例 で は 27% ( 1 1  例 中 3 例) に C o b b 角

20。 を 超 え る 側 膏 を 認 め た 乳児期 に 出現 し ， そ

の 後 に 進行 し た 2 例 は しミずれ も 生後早期 に 内臓奇

形 に 対す る 手術 を 受 け て お り ， 生来の体幹の筋緊

張低下 に 加 え ， 手術に よ る 体幹筋力 の 非対称 と そ

の後 に肋骨変形 を 伴 っ た こ と が早期か ら 急速 に 側

湾 の 進行 を 認 め た 要 因 のーっ と 考 え ら れ た . 一

方， 幼児期 に 出現 し ， そ の後 徐 々 に 側膏 の 進行 を

認 め た 例 (表 1 ， 症例 3) で は 内臓 奇形 に 対 す る 手

術歴 は な く ， 幼児期 に 急速 な 身長 の増 加 を 認 め た .

生 来 の 体 幹 の 筋 緊 張 低 下 と 幼 児 期 の 急 速 な

growth spurt が緩徐 な 側 湾 を 引 き 起 こ し た 要 因

と 考 え ら れ る .

側室蓄を 認め た 3 例 で は精神 発達遅滞の程度や移

動能力 は様々 で あ り ， 側脊 と の関連は捉 え ら れな

か っ た

Sotos 症候群 に 伴 う 側室主 の 進行 は身 長 の 伸 び と

深 い 関 係 が あ る こ と は 報 告 さ れ て い る 5)7 )8) 一

方， 今 回 の 我 々 の 1 1 例 の調 査結果か ら ， 生後早期

に 内蔵奇形 に 対す る 手術 を 受 け た 例 で は 乳児期早

期か ら 側湾が進行 す る 可能性が高 い こ と が推測 さ

れ た . Sotos 症候群の 診 断 を 得 た 場合 に は ， 内臓

奇形 に 対 す る 手術歴 を 有 す る 例 で は 乳児期か ら 多

面的 な 全身管理 を 含 め た治療 を 行 い ， 側 室蓄 の 急速

な進行 を 認 め る 場合 に は 積極 的 に 装 具治療や手術

な ど を 行 う こ と が重要で、 あ る と 考 え ら れた . 加 え

て ， 内臓奇形 に 対 す る 手術歴がな い 例 で も 幼児期

か ら 側湾が出現 し ， 緩徐 に進行す る 例 も 存在 す る

た め ， 側奮 の 出現の可能性 を 念頭 に 置 き ， 小児科

医 と 協力 し て 指 導 と 教育 を 行 い ， 高身長 を呈す る

場合 に は厳重 に 経過観察 す る こ と が側 萄 の進行予

防 に 重要 で あ る と 考 え ら れ る ( 図 4) . 
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ま と め

1 )  Sotos 症 候 群 に 伴 う 側 湾 に つ い て 検討 し

た

2 ) 側 寄 を 伴 う 典型的な 2 症例 を 呈示 し た .

3 ) 身体所見 に 基づ き 側寄 を き た す要因 と 側奄

の管理 に つ い て考察 し た .

4 ) 内臓奇形 に 対 す る 手術歴 を 有 す る 症例では

乳児期 か ら 全身管理 を 含 め た 多 面 的 な治療 を 行 う

こ と が重要で、 あ る と 考 え ら れ た .
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We have followed 1 1  patients wi吐1 Sotos syndrome (Cer巴bral gigantism) and here report 出 E
developm巴nt of scoliotic deformities in these patients. 1nitially only 3 pati巴nts (27 % )  presented 
scoliotic deformiti巴s at birth wi出 a Cobb angle greater than 20 degrees. 1n all cases. scoliotic 
deformities became evident during the first on巴 of infancy. 1n 2 patients. the deformities developed 
rapidly after birth n巴cessltatmg surg巴ry for organ malformation. Rapid developm巴nt in d巴formities
might be due to congenital hypotonia and asymmetric muscle strength in the trunk and 
accompanied rib deformities. Our findings suggest that organ malformation should be carefully 
followed in patients with Sotos syndrome. and early treatment for these deformities is 
recommended 




