










要約:Rubinstein-Taybi 症候群 16 例の自然歴についてまとめた。出生時体重、身長、頭

囲は一般集団と有意差を認めなかった。成長障害は著明だが、思春期に成長のスパートを

認めた。最終身長は男性では150cm、女性では 140cm と予想された。発達指数は 30 から 50

台であった。生命予後は良好であるが、新生児期、乳児期には多くの医療管理を要した。

今後の多施設での共同調査のための共通患者質問用紙を作製した。FISH により、1例に染

色体 16p13.3 の微細欠失を認めた。


