




要約:多施設共同調査により Rubinstein-Taybi 症候群 28 例の自然歴に基づいた health

care guideline と成長曲線を作成した。新生児・乳児期には、反復性呼吸器感染、哺乳

障害、嘔吐、誤嚥、便秘など多くの医療管理を要する。心雑音を聴取する場合は循環器内

科へ、斜視、鼻涙管閉塞、白内障、緑内障などを認める場合は眼科へ紹介する。停留睾丸

の合併が多く、他の泌尿生殖器異常の検索が望ましい。てんかんの合併にも注意する。3

歳頃、眼科にて屈折異常のスクリーニングを行なう。ケロイド傾向があり外科系医師への

注意喚起が必要である。小学校、中学校ともに特殊学級と養護学校への進学比率はおよそ

2 対 1 である。学童期には、特に男児では肥満予防に心掛ける必要がある。良性・悪性腫

瘍 (特に脳、神経堤由来組織)にも注意する。女児では思春期以降に肥満傾向がみられる

ため予防に心掛ける。


