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 研究要旨 

プラダー・ウィリ症候群（Prader-Willi Syndrome: PWS）は，15 番染色体短腕 q11-q13 に位置する父由来

で発現する複数の遺伝子の作用が消失することにより発症する疾患で，15q11-q13 の父性染色体微細欠失，

15 番染色体の母性片側性ダイソミーや刷り込み異常などが原因となる．新生児期に筋緊張低下で発見され

ることが多く，特異的顔貌，精神運動発達遅滞，哺乳力低下などの臨床症状や遺伝学的検査で診断される．

幼児期より過食に伴う肥満が出現し，糖尿病，高脂血症の合併率が高く，生涯にわたる栄養・体重管理が

必要である．それ以外にも，低身長，性腺機能低下などの内分泌学的異常をきたす．また，多彩な症状を

呈するため，複数の診療科による診療が必要となり，成人期の診療体制の構築も重要である． 

本研究では，PWS の診療水準向上のためのガイドライン作成および成人期医療の現状把握を行う．令和 2

年度には，ガイドラインの草案を完成させた． 

 

Ａ．研究目的 

1. プラダー・ウィリ症候群（Prader-Willi 

Syndrome: PWS）における診療ガイドラインの作成

（内分泌分野） 

Ｂ．研究方法 

1. PWSの診療ガイドラインにおける内分泌分野

に関わるクリニカルクエスチョン（CQ）を設定し

た．CQに関わる論文を抽出し，システマティック

レビューを行い，推奨レベルの検討を実施し，ガ

イドラインを作成する．関連学会や患者会へのパ

ブリックコメントを聴取し，修正を行い，公表す

る． 

 

Ｃ．研究結果 

1. PWSにおける診療ガイドラインの作成（内分

泌分野） 

以下のCQに対する推奨度，エビデンスレベル，解

説を作成した． 

 

CQ-2: Prader-Willi 症候群は成長ホルモン（GH）分

泌不全を伴うか 

【推奨】 

GH 分泌不全(GHD)は，PWS においてしばしば報告さ

れ，一般集団よりも PWS において高頻度と推測さ

れるが，肥満や性腺機能低下などの交絡因子が合

併するため，PWS が GHD の直接的原因であるか否か

は明確ではない． 
 

推奨度 1 

エビデンスレベル B 

 

【解説】 

PWS における GH 分泌不全は，年齢と共に増加する

傾向にあり，GH 分泌不全と診断される患者も一定

の頻度で認められる．また，交絡因子と推測され

る肥満を有する患者においてその頻度は高い．し

かし，成人 GH 分泌不全を満足する症例は極めて少

ない．例えば，Cohen らは，0.4 ~ 15.5 歳の PWS 47 

例において GH 分泌負荷能を調べ，32 例 (68%) に 

GH 分泌不全を認めた．GH 分泌不全の頻度は，低

年齢 (18 ヶ月未満) で 27%，高年齢で 81%と，高

年齢で有意に高く (p = 0.001)，また，肥満群で

88%，非肥満群で 58%と，肥満群で有意に高かった 

(p = 0.04)．また，Donze らは，遺伝学的に PWS と

診断され，少なくとも 2 年間の GH 治療歴があり，

さらに成人身長に達した PWS 患者 60 例におい

て，血清 IGF-I および IGFBP-3，GHRH (1 μg/kg)-

アルギニン (0.5 g/kg) 負荷時の GH を検討して

いる（対照群なし）．その結果，IGF-I は 2 例 (3%) 

において −2 SD 未満，IGFBP-3 は正常範囲，GH 頂

値は中央値 17.8 μg/L [12.2 ~ 29.7] で 9 例 

(15%) において 9 μg/L 未満であったが，成人 

GHD の基準 (GH 頂値 < 9 μg/L かつ IGF-I < −2 

SD) を満たす例は認められなかったと報告してい

る．なお，GH 頂値においては，染色体欠失症例と

母性ダイソミー症例間で有意差はなかった．さら

に，肥満や性線機能低下が存在すると見かけ上 GHD

を呈することがあることから，PWS が GHD の直接的

原因であるか否かは明確ではない． 
 

1. Donze SH, et al. Prevalence of growth hormone 

(GH) deficiency in previously GH‐treated young 

adults with Prader‐Willi syndrome. Clin 

Endocrinol (Oxf). 2019;91(1):118-123. 

2. Cohen M., et al. Growth hormone secretion 
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decreases with age in paedriatric Prader-Willi 

syndrome. Clin Endocrinol (Oxf). 

2015;83(2):212-5. 

3. Martha PM Jr, et al. Endogenous growth hormone 

secretion and clearance rates in normal boys, as 

detemined by deconvolution analysis: relationship 

to age, pubertal status, and body mass. JCEM 

74:366-344,1992 

 

CQ-19: 性腺機能低下の原因は何であり，性別によ

る違いがあるか 

【推奨】 

PWS 患者における性腺機能低下症の原因は未解明

であるが，視床下部障害（中枢性）のみならず，

精巣ないし卵巣の障害（原発性）が関与している

と考えられる．性腺機能低下の症状は，一般に男

性において女性よりも明らかである． 

 

推奨度 2 

エビデンスレベル C 

 

【解説】 

PWS 患者における性腺機能低下症の頻度は，文献的

には 63-100％で（文献 1），その重症度に幅がある

が（文献 2），遺伝的原因（欠失，ダイソミー，エ

ピ変異）による違いは無いとされる（文献 3，4）．

PWS 患者における性腺機能低下症の原因は完全に

は解明されていないが，視床下部の障害（中枢性）

のみでなく，卵巣ないし精巣の障害（原発性）も

関与していると考えられている（文献 5-9）．相対

的なLH低値は低ゴナドトロピン性性腺機能不全を，

インヒビン B低値と相対的な FSH 高値は原発性性

腺機能低下症を示唆する（文献 8，10）．10 代およ

び成人の PWS 男性において，インヒビン B 低値，

テストステロン低値，ゴナドトロピン上昇を認め

る（文献 4）．PWS 女性において，卵胞の成熟障害

（遅延や欠如）の結果，思春期の発来遅延，ない

し進行停止をきたす（文献 11）．さらに，思春期年

齢の PWS 女児では，正常下限のエストロゲン値お

よび LH 値が報告されている．FSH 値は思春期開始

後，低値〜正常〜高値と様々な値をとる．このこ

とからも，中枢性および原発性の混合要因と推察

される（文献 9）． 

PWS 患者の多くでは，男女共，性腺機能低下を認

める．外性器低形成（出生時に明らかである），遅

発ないし不完全な思春期，不妊などの症状を呈す

る．女児では陰核や小陰唇の低形成を，男児では

停留精巣を呈する（文献 12，13）．PWS では，

mini-puberty は正常に認められる（文献 14，15）．

片側ないし両側の停留精巣は，男児の 80-100％に

認められる（文献 1，10，12，16，17）．hCG 治療

を推奨する報告があるが（文献 18）．多くは，精巣

固定術を要する． 精巣固定術は，文献的には

69-100％で実施されている（文献 1，10，17，19）．

停留精巣を有する 16 名の PWS 男児（平均年齢 1.6

歳）に hCG 250-500 単位，筋注を 2 週間毎に 6週

間実施した結果，ほとんどの症例で精巣の位置が

下降し，23％で完全に陰嚢内まで下降したが，76％

の症例では，精巣固定術が必要であった．停留精

巣に対する早期の hCG 治療は，陰嚢や陰茎の成長

に良い効果をもたらす可能性があり（文献 20），米

国小児科学会の遺伝学委員会は，停留精巣に対し

て，手術の前に hCG 投与を試みることを推奨して

いる（文献 18）．多くの報告では，PWS 男児におい

て，出生時および小児期早期に陰茎長は正常とさ

れている（文献 4，14）．しかしながら，次第に陰

茎長は-2SD 以下に落ち込む（文献 21）．小さな陰

茎は，多くの肥満の PWS 患者で見られる恥丘部分

の過剰な脂肪とあいまって，立位排尿に困難を生

じる．少量テストステロンの数回の治療が，トイ

レトレーニングに役立つ可能性がある（文献 9）． 

PWS 男児は，mini-puberty が正常に発来し，生

後数ヶ月間，LH 値，FSH 値，テストステロン値の

上昇を認める（文献 14）．その後，テストステロン

とゴナドトロピンは，前思春期の値に低下する．

思春期が発来すると，テストステロンは上昇する

が，低値にとどまる．LH，FSH は様々である．多く

の報告では，LH 値は正常下限から正常であるが，

FSH は増加し，正常から高値を呈する（文献 3，4，

6，8，10，21）．造精能やセルトリ細胞のマーカー

であるインヒビン Bは，多くの思春期および成人

男性では低値ないし未検出で，精巣機能不全の際

には，より明らかとなる（文献 3，4，6，8，10，

21，22）．  

PWS 男性 68 名の縦断的研究から，インヒビン B

は前思春期には正常であるが，思春期以降有意に

低下し，同時に FSH が上昇する．テストステロン

値は，思春期に上昇するが，5パーセンタイル以下

にとどまる．一方，LH 値は，上昇するが，95 パー

センタイルを超えない（文献 6）． 

PWS 女性における性腺機能低下は，PWS の男児，

思春期および成人男性と同様のパターンを呈する

（文献 7，23）．PWS 女児では，76％もの頻度で，

出生時に，陰核や小陰唇の低形成を呈する（文献

13，17）．PWS 女性の成熟レベルは極めて幅広い．

多くでは，性的発達は不完全で，二次性徴は途中

で停止する（文献 24）．一部では完全な乳房成熟と

月経を認める（文献 4，25）．通常，PWS 女児では，

思春期の発来である乳房腫大は正常な年齢で始ま

るが，Tanner ３ないし4度への進行は有意に遅れ，

Tanner 5 度に到達する患者は非常に少ない（文献

11，23）．多くの PWS 女児では，初経が発来しない

が，8-25％で月経が見られる．初経年齢は遅延し

平均 20 歳である．しかし個人差が大きい．また，

初経が発来してもその後は，稀発月経であること

がほとんどである（文献 3，4，11）．性腺機能の指

標となるインヒビン B は，PWS の成人女性において，

ほぼ低値をとる（文献 3，4，7，11，22，23，26）．

PWS 女性 61 名の縦断的研究から，原始卵胞プール

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Martha+PM+Jr&cauthor_id=1730812
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や小さな胞状卵胞は保たれるが，卵胞の成熟や二

次性徴の進行が障害される．エストラジオール低

値の割に，LH 値は相対的に低値，FSH 値は正常．

思春期の発来は正常と変わらないが，進行が遅延

する（文献 11）． 

PWS 男性では妊孕性の報告はないが（文献 13），

PWS女性では6例の出産が報告されている（文献9）．

15q11.2 領域の欠失を有する場合，50％の確率で

Angelman 症候群の患者を出産する可能性がある

（文献 27）．実際，Angelman 症候群の児を出産し

た報告がある（文献 27，28）．したがって，PWS 女

性では，適切な年齢（10 代以降，生殖可能年齢）

になったら性教育（性行為や避妊について）を行

う必要がある（文献 2，13）． 

PWS 女性の一部は，妊孕性を有する．インヒビン

B が 20pg/mL 以上（この値は低値であるが）である

と，妊孕性が保たれる可能性がある（文献 4，26）．

早発アドレナルキ（早期に恥毛や腋毛が出現）は，

PWS 患者の男女共 14-30％で認められる（文献 13，

17，29，30，31，32）．通常急速には進行せず，中

枢性思春期早発の兆候を認めないため，一般には

良性と考えられている．家族には，さらなる検査

や治療が不必要であることを説明する（文献 9）．

ただし，思春期の兆候が出現しないか，すなわち，

男児では精巣容量が 4mL を超えないか，女児では

乳房が Tanner 2 度に達しないかを注意深くフォロ

ーする必要がある（文献 25）． 

PWS 患者では，健常者と比較して，副腎アンドロ

ゲン（血清 DHEA-S）が，小児期には軽度上昇して

いるが，通常成人になると正常化する（文献 4，32）．

副腎網状層の成熟が早いことを示唆している可能

性がある（文献 32）．早発アドレナルキは，肥満な

いし副腎に対するインスリンや IGF-1 の暴露増加

が原因と推測される（文献 17）．また，PWS 患者に

おける骨年齢の促進は，（肥満の存在のみならず）

アドレナルキが関与している可能性がある（文献

29）． 

中枢性思春期早発症は，男女共，PWS 患者の 4％

で認められる（文献 17，29，32）．GnRH analog の

治療は，適応とはならないとする報告（文献 33）

と，個別に治療を検討すべきとの報告がある（文

献 24）． 
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CQ-20: 性腺機能低下の治療をどうすべきか 

【推奨】 

PWS 男児の停留精巣に対しては，精巣固定術を 1-2

歳までに完了する．また，立位排尿が困難な小陰

茎を認める場合，少量テストステロンを数回投与

する．性腺機能低下に対する治療の必要性は，骨

密度，本人の活動度，QOL を考慮して，個別に検討

する．性腺機能低下を放置した場合，骨粗鬆症や

骨折のリスク，サルコペニア（筋肉量の減少）や

筋緊張の低下をきたす． 

 

推奨度 2 

エビデンスレベル C 

 

【解説】 

片側ないし両側の停留精巣は，男児の 80-100％に

認められる（文献 1-5）．多くは，精巣固定術を要

する．外科的固定術は，1-2 歳までに完了すべきで

ある（文献 6，7）．精巣固定術は，文献的には

69-100％で実施されている（文献 2-4，8）．停留精

巣を有する 16 名の PWS 男児（平均年齢 1.6 歳）に

hCG 250-500 単位，筋注を 2 週間毎に 6 週間実施し

た結果，ほとんどの症例で精巣の位置が下降し，

23％で完全に陰嚢内まで下降した．76％の症例で

は，精巣固定術が必要であった．停留精巣に対す

る早期の hCG 治療は，陰嚢や陰茎の成長に良い効

果をもたらす可能性がある（文献 9）．米国小児科

学会の遺伝学委員会は，停留精巣に対して，手術
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の前に hCG 投与を試みることを推奨している（文

献 10）． 

 多くの報告では，PWS 男児において，出生時およ

び小児期早期に陰茎長は正常とされているが，次

第に陰茎長は-2SD 以下に落ち込む（文献 11）．小

さな陰茎は，多くの肥満の PWS 患者で見られる恥

丘部分の過剰な脂肪とあいまって，立位排尿に困

難を生じる．少量テストステロンの数回の治療が，

トイレトレーニングに役立つ可能性がある（文献

12）． 

 性腺機能低下に対する治療の必要性は，骨密度，

本人の活動度，QOL を考慮して，個別に検討すべき

である（文献 13）．PWS 患者に対する思春期の発現・

進行のための最適な治療レジメンは存在しないが，

多くの専門家は，男女共，なるべく正常な思春期

の経過に合うように，投与量や投与開始時期を決

定すべきという意見である（文献 7，12，14）．治

療は，患者毎に決められねばならず，小児内分泌

専門医によって行われるべきである（文献 15）． 

 PWS 男性では，通常，14-16 歳になって，思春期

の発来が遅延しているか不完全な場合，テストス

テロン補充療法が推奨される（文献 12，16，17）．

成人男性では，性腺機能低下に対してテストステ

ロン補充を考慮する（文献 14）．男性ホルモン治療

は，貼付製剤やゲル製剤を用いることで，より生

理的に投与することが可能である．しかし，PWS

患者は，皮膚過敏や引っかきがあるため，外用療

法が困難な可能性がある（文献 12，14，18）．また，

高価で連日投与が必要であることから，投薬遵守

や PWS 患者における皮膚過敏や皮膚の引っかきの

リスクの点で問題となる（文献 18）．テストステロ

ンの筋肉注射を推奨する専門家もいる．その場合，

1 回 50-100mg，28 日毎から開始し，徐々に成人量

まで増量する．最終身長が不当に低下しないよう，

身長と骨成熟の注意深いモニターが必要である

（文献 12）． 

 PWS 女性では，性ステロイド補充を考慮する前に，

血清 FSH，LH，エストロゲン，インヒビン Bのプロ

フィールの測定が推奨される（文献 18）．PWS 女児

は，10 代になったら，エストラジオール，ゴナド

トロピン，インヒビン Bを測定し，思春期の評価

を行う（文献 19）．通常，思春期の自然発来や進行

を臨床的にフォローするが，もし，13 歳までに乳

房腫大が始まらないか，思春期の進行が停止する

か，16 歳までに初経が発来しなければ，ホルモン

補充を開始する（文献 12）．少量の経皮エストロゲ

ン製剤で治療を開始し，消退出血の開始後にプロ

ゲステロン製剤を追加する．治療禁忌はない（文

献 15）．成人女性では，無月経/稀発月経ないし，

エストロゲン低値を伴う骨密度低下がある場合，

性ステロイド治療を考慮する（文献 14，20）．PWS

女性に対するホルモン補充療法は，性成熟，ホル

モン・プロファイル，骨密度，情緒および社会的

必要度に応じて，個別に決めるべきである．経口

エストロゲン製剤単独，ないし，プロゲステロン

製剤との組み合わせが受け入れられやすい（文献

18）． 

 PWS の成人では，性ステロイド欠乏が骨密度低下

に関与していることが知られている（文献 20，21）

が，性ホルモンの最適な補充レジメンは，存在し

ない．PWS の思春期男女は，思春期成熟の欠如ない

し不完全な成熟を認めると同時に，サルコペニア

（筋肉量の減少）や筋緊張の低下，ほとんど体を

動かさない生活，成長ホルモン欠乏を有する（文

献 22）．このため，骨粗鬆症や骨折のリスクを有す

る．性ステロイドの治療は，骨の健康，筋肉量，

全般的な健康を改善する（文献 15）．成長ホルモン

は，性ステロイド補充とは独立に，骨のサイズや

強度を改善する（文献 23）． 
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CQ-21: 性ホルモン治療は思春期における性的行

動に影響するか 

【推奨】 

思春期の男児に対するテストステロン製剤

（testosterone enantate＝TE）投与が攻撃性を増

加させること示すデータはない． 

 

推奨度 2 

エビデンスレベル C 

 

【解説】 

PWS 患者は，行動上の問題や攻撃的な爆発を認める

リスクがある．思春期の男児に対するテストステ

ロン製剤（testosterone enantate＝TE）は，攻撃

性を増加させると考えられているが，証明されて

いるわけではない．しかし，TE の成人量（200-250mg）

の 25％の少量から開始し，正常下限のテストステ

ロン値を維持するまで，徐々に増量していくこと

が推奨される（文献 1）．PWS 患者は，行動上の問

題や攻撃的な爆発を認めるリスクが高いことから，

男性ホルモン治療によって，リスクが増加する可

能性があることを家族に説明しておくべきである

（文献 2）．hCG 治療を適切に実施することで，有

害な副作用なく，十分な効果が得られるとの報告

がある（文献 3）．テストステロンの外用による投

与法は，注射による血中濃度の上昇や低下を避け

ることができるため，行動上の問題は回避できる

可能性がある（文献 4，5）．最初は少量の経皮テス

トステロン製剤で治療を開始し，注意深く許容量

を決定していく（文献 4）． 
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CQ-22: PWS は中枢性副腎不全のリスクを伴うか 

【推奨】 

PWS 患者は，視床下部障害に起因する中枢性副腎

不全のリスクを有するため，ストレス時に糖質コ

ルチコイドの投与が必要となる場合がある．中枢

性副腎不全は，PWS 患者における高い死亡率（年間

3%）の一因と推測されている． 

 

推奨度 2 

エビデンスレベル C 

 

【解説】 

PWS 患者は，視床下部障害（CRH の分泌不全）に起

因する中枢性副腎不全のリスクを有する．専門家

の意見として，診断時や GH 開始前 PWS 患者におい

て，副腎機能の評価をすることが推奨されている．

急性疾患や他のストレスのかかる状況の際には，

ACTH とコルチゾールの値を測定すべきである（文

献 1）． 

 中枢性副腎不全の正確な罹患率は不明で，専門

家の間でもコンセンサスが得られていない（文献 2，

3）．種々の負荷試験に対するコルチゾールの反応

不良を根拠に，0%から60%まで幅がある（文献4-12）．

インスリン負荷試験，低容量・高容量 ACTH 刺激試

験，グルカゴン刺激試験，overnight メチラポン抑

制試験など数々の負荷試験を用いた結果が報告さ

れているが，結果が驚くほど異なっている（表参

照）．中枢性副腎不全の診断にどの負荷試験が理想

的かは明らかにされておらず，加えて，生涯に負

荷試験を繰り返す必要があるかどうかも不明であ

る（文献 3）．2008 年，overnight メチラポン抑制

試験の結果，PWS 患者（25 名）の 60%に中枢性副腎

不全を認めた．基礎値は異常ないことから，スト

レスに対する副腎の反応が障害されていると考え

られる（文献 4）．その後の検討で頻度は最高で

14-15%であることが示された（文献 5-9）． 

 PWS 患者における中枢性副腎不全の適切な評価

や治療に関して，明確なコンセンサスガイドライ

ンは存在せず（文献 1，3），ストレス時のステロイ

ド投与に関して，専門家により意見が異なってい

る．すなわち，①PWS 患者は，発熱や嘔吐といった

症状を呈しにくいことから，軽度の上気道炎を含

め，肉体的ストレスの際に，すべての PWS 患者に

ストレス量のステロイド投与を推奨する（文献 4），

②PWS 患者の麻酔や大手術の際には，糖質コルチコ

イドの予防的投与を考慮するか，少なくとも副腎

不全の症状を呈する場合にステロイドを投与でき

るように準備しておくことを推奨する（文献 13），

③ いかなる大手術や麻酔を要する処置の前には，

中枢性副腎不全をきたす可能性があるかどうか評

価し，副腎機能が正常と証明されない限り，周術

期に予防的ステロイド投与を行うことを推奨する

（文献 3），などである．中枢性副腎不全が証明さ

れた場合，軽度から中等度の疾病では 30-50mg/m2/

日，分 3 の糖質コルチコイド投与を，大手術や麻

酔の前には，75-100mg/m2/回のステロイドを速や

かに投与することを推奨する（文献 3）．なお，肥

満や骨密度低値の患者では，ステロイド過剰投与

にならないように注意する（文献 3）． 

 中枢性副腎不全は，PWS 患者における高い死亡率

（年間 3%）の原因の 1 つと推測されている（文献

14）．実際，原因不明で突然死した PWS 患者の剖検

結果，副腎の重量が小さいことが見出されている

（文献 15，16）． 

 したがって，PWS 患者を持つ全ての家族に，①頻

度は低いが，PWS 患者には視床下部障害に起因する

中枢性副腎不全のリスクがあること，②副腎不全

の場合にどういう症状をきたすか，をきちんと指

導しておくことが重要である（文献 1，3，17）．中

枢性副腎不全のリスクのある患者では，重症の疾

病時に副腎不全の症状が起こった場合に備えて，

自宅にストレス量のハイドロコーチゾンを常備さ

せておく（文献 1，17）． 

 成長ホルモン治療が PWS 患者の副腎機能に及ぼ

す影響は不明である．GH は 11β 水酸化ステロイド

脱水素酵素 1型の活性を低下させることから，理

論的には，副腎機能を障害する可能性がある．し

かしながら，GH 治療の有無で，PWS 患者の死亡原

因に変化がないことから，この可能性は否定的と

考えられる（文献 18） 
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CQ-23: PWS は視床下部障害に起因する甲状腺機

能低下症を合併するか 

【推奨】 

PWS 患者は，視床下部障害に起因する甲状腺機能

低下症を合併する可能性がある．甲状腺機能低下

症と診断されたときには適切な補充療法を行う． 
 

推奨度 2 

エビデンスレベル C 

 

【解説】 

PWS 患者における中枢性甲状腺機能低下症の頻度

は報告によって大きく異なり，罹患率は 2-32%と報

告されている（文献 1-6）．2 歳までの PWS 患者に

おいて，72.2%（18 例中 13 例）の高率に視床下部・

下垂体・甲状腺 axis の異常が疑われた（総ないし

free T4 低値，TSH 正常のパターン）が，年齢とと

もに甲状腺機能が正常化した（文献 7）. 年長の

PWS 患者を対象とした検討では，甲状腺機能低下症

の頻度は 2%で，正常対照と変わらないと報告され

ている（文献 2, 6）．以上から，中枢神経系の成熟

が関与している可能性がある．21 名の PWS 患者に

対する新生児スクリーニングの結果，TSH 値，総

T4 値は，健常対照と差がなかった．21 名中 3名が

LT4 内服を行なっていたが，LT4 中止後の TRH 負荷

試験の結果，20 名中 1 名（3 名中 1名）に視床下

部性甲状腺機能低下症を認めた（文献 6）． 

 専門家のコンセンサスとして，生後 3か月以内

に甲状腺機能低下症のスクリーニング（TSH，FT3，

FT4）を実施し，以後，1年に 1回の経過観察を実
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施することが提唱されている．GH 治療を行なって

いる場合は，特に実施を推奨するとされている（文

献 8-11）． 

 GH 治療の前後で，PWS 患者の甲状腺機能を検討

した結果，GH 開始後，総ないし free T4 が低下し

たが，TSH，T3 に有意な変化を認めなかったとの報

告がある．GH 治療の結果，T4 から T3 への変換が

増加したためと推測される（文献 8）． 

 治療に関する専門家の意見として，甲状腺機能

低下症と確定しない限り，全例に L-T4 の内服を開

始するべきではない（文献 12）とされるが，甲状

腺機能低下症と診断されたら，年齢，体重に基づ

く標準的な治療量で，L-T4 の内服を開始するべき

とされる（文献 11）． 
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Ｄ．考察 

1. ガイドラインの草案が完成し，パブリックコメ

ントを聴取る段階にある． 

 

Ｅ．結論 

1. PWS の診療ガイドラインの作成（内分泌分野）

を行った． 
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