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發行單位：彰基罕見疾病照護委員會，彰基罕病關懷暨研究小組，遺傳諮詢中

心，罕病防治中心，彰基原力醫學院 
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1.罕病介紹 

 

 

 

 

 

 

 

【彰基罕見疾病照護委員會-訊息分享】: 

►院內訊息: 

1. 彰基罕病防治暨照護中心照護網頁，歡迎大家分享，瀏覽觀看 
網址：http://www2.cch.org.tw/trdrc/index.aspx 

 
2.國健署罕見疾病照護服務計畫，新增聘一位定期專案個案管理師王慧如(連絡分機:4749)，成
為二位，與罕病照護團隊成員，增進罕病病友照護服務。 

 

 

►會議訊息: 

2021台灣神經免疫醫學會及台灣神經罕見疾病學會年度會員大會暨聯合學術研討會 

(一)日期：110/10/30-31日(週六~日) 

(二)主辦單位: 台灣神經免疫醫學會/台灣神經罕見疾病學會 

(三)地點：台北新板希爾頓酒店-宴會樓(新北市板橋區縣民大道二段 10號) 

(四)報名網址: https://reurl.cc/NZG6zn 

 

2021 臺灣粒線體醫學暨研究學會年會暨學術研討會 

(一)日期：110/11/13日(六) 

(二)主辦單位: 臺灣粒線體醫學暨研究學會，國立台灣大學 

(三)地點：台北新板希爾頓酒店 

(四)報名網址: 

http://www.tsmrm.com/ugC_News_Detail.asp?hidPage1=1&hidNewsCatID=1&hidNewsID=84 

 

http://www2.cch.org.tw/trdrc/index.aspx
https://reurl.cc/NZG6zn
http://www.tsmrm.com/ugC_News_Detail.asp?hidPage1=1&hidNewsCatID=1&hidNewsID=84


 

 

◎疾病名稱： Rubinstein-Taybi 症候群 (Rubinstein-Taybi 

syndrome) 

◎ICD-10-CM 診斷代碼：Q87.2   

彰化基督教醫院諮詢顧問醫師：兒童遺傳科 趙美琴醫師 

 

疾病影音介紹： https://www.youtube.com/watch?v=nsaot1q3Lx8 

彰化基督教醫院 

血管暨基因體研究中心 鄭文玲 研究助理 

 

Rubinstein-Taybi 症候群 (RSTS; OMIM #180849, OMIM #613684)，又稱為「大拇

趾症候群」，是一種罕見的神經發育遺傳異常，其主要特徵是出生後生長遲緩、

特徵性面部畸形、大拇指和拇趾以及智力缺陷和許多其他表型特徵[1, 2]。 

 

目前已知兩種基因導致 RSTS，CREBBP和 EP300，分別在約 55% 和 8% 的臨

床診斷病例中發生突變。 

編碼 cAMP response element-binding protein (CREB) binding protein (NM_600140) 

CREBBP的基因位於 16p13.3 [3]，該 CREBBP基因提供了用於製備蛋白質，可

以幫助控制許多其他基因。這種稱為 CREB 結合蛋白的蛋白質在調節細胞生長

和分裂方面起著重要作用，對出生前的正常發育至關重要。這種蛋白質含量的減

少會破壞出生前後的正常發育。大腦發育異常被認為是 RSTS 患者智力障礙的

基礎[4]。 

 

而 編碼 EA1-associated protein p300 (NM_602700) EP300的基因位於 22q13 [5]。

與 CREBBP 基因一樣，該基因為製造有助於控制其他基因活動的蛋白質，提供

指令。它似乎對出生前後的發育也很重要。EP300基因突變導致每個細胞中該基

因的一個功能拷貝丟失，干擾正常發育並導致 RSTS的典型特徵。由 EP300基因

突變引起的這種疾病的體徵和症狀通常比由 CREBBP 基因突變引起的症狀要輕

[4]。 

迄今為止，已報告了 500 個 CREBBP基因的致病變異和 118 個 EP300 的致病

變異[6]。 這兩個基因普遍表達並編碼 acetyltransferases，在 histone acetylation 及 
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chromatin remodeling 和染色質重塑中起主要作用，尤其與神經元可塑性和認知

有關[5, 7]。     

1957 年，Michail 等人首次報導了這種具有徑向偏差的寬拇指綜合徵[8]。然而，

直到 1960 年，兒科醫生 JH Rubinstein 和放射科醫生 H. Taybi 報告了 7 名大

拇指和拇趾、面部輕微和智力障礙的兒童，這種症候群仍然相對不為人知 [2]。

從那時起，這種症候群被確定為胚胎發育階段的嚴重異常[6]。 

 

此疾病的遺傳模式為體染色體顯性遺傳，儘管已有一些家族性病例，但大多數病

例 (~99%) 都是偶發的突變病例，非遺傳自父母任一方，故下一胎再生育同一疾

病的小孩機率很低。 

根據國外的統計，疾病的發生率為 1/100,000~125,000[9]。 

 

RSTS 的診斷在懷孕期間也很少被提及，因為只有少數產前體徵。可能會注意到

中度宮內發育遲緩 (IUGR) 以及羊水過多。然而，攜帶 EP300 致病性變異的胎

兒在懷孕期間發生先兆子癇和高血壓的發生率較高 (約 23% - 33%，而一般人群

中為 5% - 8%)，3D超音波可以提高的典型的面部特徵的檢測，但異常四肢似乎

仍然是主要的診斷標準。此外，大腦異常，尤其是小腦發育不全和膽囊異常(約

22%)似乎是產前標誌物[6]。通常透過觀察出生時或兒童出生後生長遲緩、特徵

性面部畸形、大拇指和拇趾以及智力障礙的典型症狀來做出診斷。 

 

圖一（A）表型從出生到成年的演變。 

眉間血管瘤通常在兒童時期消失。瞼裂向下和向外。鼻部特徵更明顯，鼻子突出，

小柱突出。Lacombe 等人先前報導了左側的患者在 2 個月大時，可以注意到特

徵性的鬼臉微笑，瞼裂閉合，雙側和不對稱的眼瞼下垂[10]。迄今為止，中間和

右側的患者分別為 4 歲和 33 歲。 

 

圖一(B) 具有寬大拇指和拇趾的遠端肢體異常。 

短而寬的手的特徵方面，寬大的拇指帶有徑向偏差，最後的指骨呈鏟狀。 

 

圖一( C )其他典型症狀。 

我們可以注意到心臟手術胸骨切開術後瘢痕疙瘩的形成；上顎高度圓拱，有四顆

上切牙的爪尖和前磨牙的齲齒；多毛症和青春期超重或肥胖的風險。 

診斷與評估 



 

 

                

               圖一 RSTS 患者的身體特徵[6] 

 

此外透過 X光檢查顯示 RSTS 特有的手腳骨骼畸形，可以進一步支持診斷。基

因檢測 (FISH 或序列分析)可以確認 RSTS，包括 CREBBP 基因(在 50%-60% 

的受影響個體中鑑定)或 EP300 基因(在 3%-8% 的 RSTS 個體中鑑定)中的致

病變異或缺失[11]。 

RSTS 沒有特定的治療方法，通常針對每個人的症狀做治療。可能需要專家團隊

的協調努力，包括兒科醫生、診斷和治療心臟異常的醫生(心臟病專家)、骨骼異

常(骨科醫生)、聽力問題(聽力師/耳鼻喉科醫師)、泌尿道異常(泌尿科醫生)、腎功

能不全(腎臟科醫生)，以及牙科專家、物理治療師、語言治療師、營養師和/或其

他醫療保健專業人員。生長參數應定期監測。每年應進行眼部和聽力評估，並定

期監測心臟、牙齒和腎臟異常。 

 

骨科手術、物理治療和/或其他支持技術可能有助於治療可能與 RSTS 相關的某

些骨骼異常，例如脊柱側彎。在某些情況下，可能會在手和/或腳上進行手術，特

別是當有多餘的（多餘的）手指和/或腳趾時，或者當手指嚴重錯位時。受影響的

個體可能需要早期干預以預防和/或監測呼吸和餵養困難。也可以推薦特殊教育

計劃、職業培訓、言語和/或行為治療[11]。 

治療與管理 



 

 

 

長期展望(預後) 對於患有 RSTS 的人來說總體存活率良好，但它可能會因可能

存在的健康問題的範圍和嚴重程度而有所不同。大多數患者有發育遲緩 和 智

力殘疾但大多數 6 歲以上的患者都能學會閱讀。預期壽命一般不會受到影響，

但患有複雜心臟(心臟)缺陷的兒童除外。癌症呼吸道感染是最常見的死亡原因

[12]。 

 

 

 

 

 

 

Rubinstein-Taybi Syndrome中醫觀   

彰化基督教醫院 

中醫部 邱重閔兼任醫師 

中國醫藥大學中西醫結合研究所博士班 

 

RSTS的生長發育遲緩、肌肉骨骼異常、智力低下等症狀，中醫描述為"五遲、五

軟"。中醫認為這一類的遲緩、肌張力不足，甚至肥胖的症狀，都要強化脾、心、

腎的功能，脾指的是小腸的吸收營養、心指的是營養物質的分配與利用、腎指的

是腦下垂體調控生長荷爾蒙以及骨骼肌肉的生長發育，這三者的連鎖供應能量必

須不間斷而且順暢，才能提供一般人的生長發育正常。這一些 RSTS症狀，中醫

理論即必須持續強化脾、心、腎的能量，才能輔助減少病友的先天基因異常造成

的缺陷功能。 

脾、心、腎三者都是身體很有能量、充滿陽氣的臟腑，因此最忌寒涼、冰冷的食

物或飲品，包括冰的牛奶、豆漿、優酪乳等，為了鞏固人體陽氣，飲食上也要避

免過多的蔬菜、水果，少量且常溫的水果比較不會破壞心脾腎的能量。運動、曬

太陽也是能補充陽氣的良好生活習慣，要避免久坐、用 3C太久、久居室內或冷

氣房。 

RSTS患者常有微笑、喜笑的情緒或表情，中醫理論認為此舉可能也是人體代償

反應，患者不自覺喜笑，來代償心的能量不足（內經云:"心在志為喜"）。總之中

醫角度觀察 RSTS患者諸多症狀，能夠因人而異的建議合適的生活保養原則，改

善生活品質。  

預後 
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以上內容彰基罕病團隊編輯 聯絡人:鄭文玲小姐/林小雪個管師 

04-7238595 轉 4751 或 4749 
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