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ギャロウェイ・モワト症候群の全国医療水準の向上のための診療手引書の作成と小児慢性腎臓病・小児腎領

域指定難病の全国調査体制の構築に関する研究 
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A．研究目的 
ギャロウェイ・モワト（Galloway-Mowat）症候群

は，腎糸球体硬化症（ネフローゼ症候群）と小頭

症（難治性てんかん，精神運動発達遅滞）を２主

徴とする．近年，臨床症状および病理組織学的に

多様性のある疾患群であることが認識されるよう

になってきており， ギャロウェイ・モワト症候

群類似の疾患も報告され、鑑別が困難な例も散見

される. 

原因としては，腎糸球体上皮細胞と中枢神経ニュ

ーロンに共通する細胞機能障害があり，腎糸球体 

と脳の器官形成プロセスに異常を来すと推測され

ているが，いまだ原因となる確定的な染色体異常

や遺伝子変異は見つかっていない. 

難病情報センターの診断基準の概略を述べると，

「主症状（①中枢神経症状 (難治性てんかん 精

神運動遅滞)，②腎障害（糸球体硬化症）が必須

で，何らかの副症状（外表奇形，筋症状）を有す

るもの）であり，これは暫定的なもので幅広く患

者を集めることを目的としているため、腎障害と

中枢神経症状を合併する他の疾患も含むものとな

っている．やや曖昧なこの基準をもとに疾患調査

を行うよりも，中核をなす症状で調査を行うこと

で，疾患概念が明確になり遺伝子調査などにも貢

献できるのではないかと考えた．論文調査と全国

診療実態調査をもとに, 診断基準の整備を進め，

これをもとに医療者向け診療ガイド，患者向けパ

ンフレット・webを作成し，疾患の普及・啓発へ

の準備を進めた． 

研究要旨 
ギャロウェイ・モワト症候群難病情報センターの診断基準の概略を述べると，主症状（①中枢神経症状 

(難治性てんかん 精神運動遅滞)，②腎障害（糸球体硬化症））が必須で，何らかの副症状（外表奇形，

筋症状）を有するものとしている．この診断基準は暫定的なもので幅広く患者を集めることを目的と

しているため，腎障害と中枢神経症状を合併する他の疾患も含むものとなっている．論文調査と全国

診療実態調査をもとに, 診断基準の整備を進め，これをもとに医療者向け診療ガイド，患者向けパンフ

レット・web を作成し，疾患の普及・啓発への準備を進めた． 

【研究方法】 
ギャロウェイ・モワト症候群の国内外の症例報告から発現頻度の高い症状を抽出し，また全国診療実

態調査を行い，診断基準を整備した.これをもとに医療者向け診療ガイド，患者向けパンフレット・

Webを作成した． 

【結果】 

疫学調査は377 施設に送付し，296 施設（78.5％）から調査票を回収した. ギャロウェイ・モワト症

候群の診療経験のある施設は15 施設（5.1%）のみで, 65 施設（22.0%）においてはギャロウェイ・

モワト症候群の疾患の存在が認識されていなかった. 診断に必須と回答された症状は精神運動発達遅

滞68.8%，難治性てんかん51.0%，小頭症 45.8%，ネフローゼレベルでない蛋白尿 41.0%，ステロイド

抵抗性ネフローゼ症候群39.6%，顔面奇形16.7%であった． 

【考察】 
論文調査から小頭症と高度蛋白尿，耳介などの顔貌の形態異常が高率に見られることが判明した．特

に小頭症が特徴的であり，小頭症があれば精神運動発達遅滞や難治性てんかんが併存する可能性が高

いことから，ギャロウェイ・モワト症候群の診断基準を，1.小頭症、2.治療抵抗性か治療抵抗性と考

えられる高度蛋白尿（尿蛋白/クレアチニン比≧1.0g/gCr，または一日尿蛋白量≧1g）、3.耳介など

顔貌の形態異常の3 症状を必須とすることとした．これにより診断の曖昧さがなくなり，臨床像や予

後をより明確にし，本疾患の原因・病態について解明を進められる可能性がある．現在疾患そのもの

の認知度が低く，疾患概念の普及・啓発が必要である． 

【結論】 
ギャロウェイ・モワト症候群の診断基準を整備することで，予後や原因・病態をより明確にすること

ができ，その普及・啓発により早期診断が可能となり適切な治療介入により患者の生命予後の改善が

期待できる．医療者向け診療ガイド，患者向けのパンフレット・Webの作成を行ったため, これによ

り疾患の普及・啓発を進めていく． 
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B．研究方法 
以下の条件を満たす377 施設，すなわち，①既に

「日本小児CKD（慢性腎臓病）コホート研究(P-

CKD コホート研究)」で小児慢性腎臓病患者の診

療が把握されている施設．②500 床以上の規模を

有する施設．③大学病院．④小児専門病院のいず

れかの施設に所属する医師を対象とした．上記条

件を満たす対象施設に2017 年12 月12日に調査用

紙を送付し，実態および意識調査を行った．デー

タを記入した調査用紙は，返信用封筒に入れて

2018 年4 月までにデータセンター（EPクルーズ

株式会社 臨床研究事業本部データセンター2 部2 

課）に郵送とした．データセンターは，受領した

年次調査をデータベース化し，集計を実施した．

意識調査については，各医師が診断に必須の症状

をどう考えるかについて質問した． 

また，ギャロウェイ・モワト症候群の論文調査を

行い, 発現頻度の高い症状を抽出した． 

これらの結果を整理し診断基準を整備し，医療者

向けガイド，患者向けのガイド・webを作成し

た． 

（倫理面への配慮） 

疫学調査に関しては，研究計画書を国立成育医療

研究センターの倫理審査委員会で審議され，承認

された（受付番号1621） 
 
C．研究結果 
これまで国内外に 70 数例の症例報告があり，小頭

症と高度蛋白尿，耳介などの顔貌の形態異常が高

率に見られることが判明した. 
 377施設に送付し，296施設（78.5％）から調査用
紙を回収した. ギャロウェイ・モワト症候群の診療
経験のある施設は15施設（5.1%）のみで，65施設（2
2.0%）においてはギャロウェイ・モワト症候群の疾
患の存在が認識されていなかった．診断に必須と回
答された症状は精神運動発達遅滞68.8%，難治性て
んかん51.0%，小頭症 45.8%，ネフローゼレベルで
ない蛋白尿 41.0%，ステロイド抵抗性ネフローゼ症
候群39.6%，顔面奇形16.7%であった． 
 
D．考察 
論文調査から小頭症と高度蛋白尿，耳介などの顔貌
の形態異常が高率に見られることが判明した．特に
小頭症が特徴的であり，小頭症があれば精神運動発
達遅滞や難治性てんかんが併存する可能性が高い
ことから，ギャロウェイ・モワト症候群の診断基準
を，1.小頭症、2.治療抵抗性か治療抵抗性と考えら
れる高度蛋白尿（尿蛋白/クレアチニン比≧1.0g/g
Cr，または一日尿蛋白量≧1g）、3.耳介など顔貌の
形態異常の3症状を必須とすることとした．これに
より診断の曖昧さがなくなり，臨床像や予後をより
明確にし，本疾患の原因・病態について解明を進め
られる可能性がある．現在疾患そのものの認知度が
低く，疾患概念の普及・啓発が必要である． 
 
E．結論 
ギャロウェイ・モワト症候群の診断基準を整備する

ことで, その臨床像，予後や原因・病態をより明確
にすることができ，その普及・啓発により早期診断
が可能となり，適切な治療介入により患者の生命予
後の改善が期待できる. 
論文調査と全国診療実態調査をもとに，医療者向け
診療ガイド・患者向けパンフレット・Webの作成を
行ったため，今後これらを用いて疾患の普及・啓発
を進める. 
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