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分担研究報告書 

 

プラダー・ウィリー症候群における診療ガイドラインの作成に関する研究 

研究分担者 氏名 高橋 裕 

所属・職位 神戸大学大学院医学研究科・糖尿尿内分泌内科学・准教授 

 

研究要旨  

プラダー・ウィリ症候群（PWS）は、乳児期早期の筋緊張低下、乳児期以降の過食と高度の肥満傾向

およびその結果としての糖・脂質代謝異常、性腺機能低下、成長障害、行動異常など、生涯にわたり

QOLの低下を招く難病である。本研究の目的は、「プラダー・ウィリ症候群の診療ガイドライン」を

「Minds：診療ガイドライン作成の手引き 2014」に準拠して作成することである。研究分担者はガイ

ドラインの中で特にトランジションにおける部分を担当し作成した。 

 

Ａ．研究目的 

「プラダー・ウィリ症候群の診療ガイドライン」を「Minds：診療ガイドライン作成の手

引き2014」に準拠して作成する。 

 

Ｂ．研究方法 

下記の方法に従って進めてきた。 

 (1) 診療ガイドラインにおけるスコープの確立（主たる対象は、成長、体組成異常、側

彎症、糖尿病、高血圧、睡眠時無呼吸、内分泌異常、行動症状、トランジション、遺伝

子診断である） 

 (2) 重要臨床課題ならびにクリニカルクエスチョンの設定（既に20以上のクリニカルク

エスチョンを想定済みである） 

 (3) システマティックレビューの実施 

 (4) 推奨レベルの検討を行う。 

 

（倫理面への配慮） 

特になし 

 

Ｃ．研究結果 

 PWSのトランジションはなされるべきか？ 

 なされるときには、成人診療科のどの分野にいつ頃されるべきか？ 

トランジションに関して、この２つのCQに対してのシステマティックレビューを行な

った。そのまとめとして 

 

成人PWSでは多くの症例でGH、性腺系を含む内分泌治療、肥満に関連した糖尿病など

の治療が適切に行われていないことが多い。その原因は複合的であるが、保険適用の

問題、疾患特異性である精神症状・行動異常と、家族の支援の困難さ、成人診療科に

おいて専門ではないまた経験はあっても十分な知識がないなどの理由で適切な受け入
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れ先がないことが大きな要因になっている。 

 成人PWSが、成人期特有の疾患、例えば糖尿病やその合併症などを呈した時には

最適な治療を行うためにもトランジションが必要であるが、その際には患者自身の疾

患に対する理解と自律性、必要に応じて家族の支援が必要となってくる。また一旦治

療が開始されても食事、運動療法の遵守の困難性、薬物療法のコンプライアンス低下

が大きな課題となる。 

  

また日本内分泌学会による移行期ガイド Prader-Willi 症候群（川井正信作成）におい

て、成人診療科から小児科医へのメッセージとして以下の内容の作成を行なった。 

「成人PWSでは多くの症例でGH、性腺系を含む内分泌治療、肥満に関連した糖尿病など

の合併症、精神科的問題などの治療が適切に行われていないことが多い状況です。そ

の原因は複合的ですが、服薬や通院のアドヒランスの問題、治療薬の保険適用の問

題、疾患特異性である精神症状・行動異常と、家族による支援の困難さ、成人診療科

において適切な受け入れ先がないことが大きな要因になっていると考えられます。 

 成人の場合、トランジションの際にはそれぞれの合併症に応じた診療科でのフォ

ローが必要になりますが、内分泌代謝関連合併症が主な場合には、内分泌代謝科が主

科となるのが適切である一方で、現実的には地域や病院の状況、家族の希望、社会的

状況などによって主科にこだわらず、糖尿病内科や精神科と小児科との併診などの柔

軟な対応が必要だと考えられます。 

 またトランジションの際には小児科の先生方にもそのような成人科の特性をご理

解頂き、ご紹介頂くまでに患者さん、ご家族のご理解を深めて頂いておくのも重要な

点です。」 

  

Ｄ．考察 

トランジションの際には成人科において、それぞれの合併症に応じた診療科でのフォロ

ーが必要になるが、内分泌代謝関連合併症が主なものの場合には、内分泌代謝科が主科

となるのが適切である一方で、現実的には地域や病院の状況、家族の希望、社会的状況

などによって主科にこだわらない柔軟な対応が必要な状況であると考えられた。 

 

Ｅ．結論 

文献的に見たときに、PWS のトランジションについて、国ごと、地域ごとに疾患に対す

る取り組み、状況に大きな差があり、日本国内においても同様である。トランジション

に関してはレベルの高いエビデンスが蓄積されているとは言い難く、諸外国のエビデン

スについてはあくまで参考であり、まずは日本国内における現状の把握が重要であると

とともに地域、病院ごとの状況に応じた対応が必要である。 

 

Ｆ．健康危険情報 

なし 

 

Ｇ．研究発表 
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