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Ａ．研究目的 
Lowe症候群は中枢神経症状、眼症状、腎症状を

3主徴とする遺伝性疾患である。中枢神経症状と

して精神発達遅滞、行動異常を呈し、ADLが障害

される。行動異常では自傷行為、攻撃的行為、常

同行為が多いとされているが、詳細な検討はされ

ていない。そこで本研究ではLowe症候群の発達、

中枢神経症状、ADL、社会的アウトカムについて

調査し、遺伝子変異との関連性についても検討す

る。 

 
Ｂ．研究方法 
これまでの本研究班で調査対象となったコホー

トおよび東京女子医科大学腎臓小児科に遺伝子解
析の依頼のあった症例を対象として、中枢神経症
状、ADL、社会的アウトカムに関するアンケート調
査を行った。 
（倫理面への配慮） 
 東京女子医科大学倫理委員会の承認を得た（承
認番号2021-0017）。情報公開用文書を用いてオ
プトアウトの機会を確保した。 
 
Ｃ．研究結果 
19家系21人の患者について回答を得た。調査時

年齢は中央値17.4歳（四分位範囲9.3, 27.9歳）で
あった。 

 
(1)発達 
発達のマイルストーンの達成時期を表1に示す。

中央値は定頸7ヶ月、座位19ヶ月であった。独歩は
14人中8人（57%）が6歳未満で達成したが、2人（1
4%）は10歳以降になっても達成していなかった。
一語文、二語文は6歳までにそれぞれ67%、44%が達
成した。 
 

表1 発達のマイルストーンの達成時期 
項目 n 達成した月齢または年齢（中

央値、四分位範囲） 
定頸 15 7 (5.5, 11.0)ヶ月 
座位 14 19 (11.8, 21.8)ヶ月 
独歩 14 3歳未満：6人（43%） 

3－6歳未満：2人（14%） 
6歳以降*：4人（28%） 

一語文 9 3歳未満：5人（56%） 
3－6歳未満：1人（11%） 
6歳以降*：3人（33%） 

二語文 11 3歳未満：2人（18%） 
3－6歳未満：3人（27%） 
6歳以降*：6人（55%） 

*達成できていない患者を含む 
 
(2) 精神神経症状 
 精神神経症状と内服状況を表3に示す。熱性痙攣
とてんかんはそれぞれ5人（24%）にみられ、3人

研究要旨 
【研究目的】 
Lowe症候群の発達、中枢神経症状、ADL、社会的アウトカムについて調査し、遺伝子変異との関連性に

ついても検討する。 
【研究方法】 
これまでの本研究班で調査対象となった患者および新規患者を対象として、発達、中枢神経症状、ADL、
社会的アウトカムに関するアンケート調査を行った。 
【結果】 
19家系21人の患者について回答を得た。調査時年齢は中央値17.4歳（四分位範囲9.3, 27.9歳）であっ
た。てんかんは5人（24%）、行動異常は14人（67%）にみられた。ミスセンスまたはinframe変異の症例
は切断型変異または広範囲欠失の症例より独歩の獲得が早い傾向があった。成人患者はADLがより低い傾
向にあった。 

【考察】 
Lowe 症候群の発達、精神神経症状、ADL、社会的アウトカムの概要を明らかにし、遺伝子変異の種類と発

達が関連する可能性が示唆された。今後より多くの症例数での検討が必要である。本研究の結果をもとに、

診療ガイド作成や社会支援体制の整備を進める必要がある。 
【結論】 
Lowe 症候群の発達、精神神経症状、ADL、社会的アウトカムの概要を明らかにした。 
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（14%）が抗痙攣薬を内服していた。バルプロ酸、
ラコサミド、ラモトリギンなどが処方され、有効
ないしやや有効であった。行動異常は14人（67%）
にみられ、4人（19%）が内服治療を行っていた。
主としてアリピプラゾールが処方され、有効ない
しやや有効であった。 
 
表2 精神神経症状 
症状/治療状況 割合 
熱性痙攣 5/21 (24%) 
てんかん 5/21 (24%) 
抗痙攣薬内服 3/21 (14%) 
行動異常 14/21 (67%) 
自傷行為 8/21 (38%) 

 攻撃的行為 8/21 (38%) 
 常同行動 4/21 (19%) 
行動異常に対する内服 4/21 (19%) 

 
(3) 遺伝子変異と中枢神経症状の関連性 
19家系中13家系（68％）でOCRL遺伝子解析が行

われ、全例に病的バリアントを認めた。うち切断
型変異が6家系、ミスセンスまたはinframe変異が5
家系、広範囲欠失が1家系、深部イントロン変異が
1家系であった。 
ミスセンスまたはinframe変異では切断型変異ま

たは広範囲欠失より独歩の獲得が早い傾向がみら
れた。変異の種類とADLや精神神経症状については
明らかな関連性はみられなかった。 
 

図1 遺伝子変異のタイプと独歩獲得時期の関係 
＊は未獲得例を示す。 
 
(4) ADL 
 ADL指標を表3に示す。Barthel indexは10歳以
上、20歳以上の患者でいずれも中央値37.5点で、
日常的な動作に一部または全部の介助を要してい
る状況がみられた。modified Rankin Scale（食
事・栄養）では成人患者の方が何らかの介助を要
する割合が高かった。呼吸状態はほとんど問題な
かった。矯正視力は69%が0.3未満で、成人患者で
割合が高い傾向にあった。 
 
 

 
表3 ADL指標 
ADL指標 n スコア、割合 
Barthel index 
(10歳以上) 

13 37.5 (16.3, 92.5) 

Barthel index 
(20歳以上) 

8 37.5 (13.8, 66.3) 

mRS (食事・栄養) 
3以上(20歳未満) 

13 4人（31%) 

mRS (食事・栄養) 
3以上(20歳以上) 

6 4人 (67%) 

mRS（呼吸） 19 0 (0, 0) 
矯正視力0.3未満 
(20歳未満) 

9 5人（56%） 

矯正視力0.3未満 
(20歳以上) 

6 5人（83%） 

mRS: modified Rankin Scale 
 
(5)社会的アウトカム 
全例が親または祖父母と同居していた。情報の

得られた11人のうち、10人が支援学校または支援
学級、1人が盲学校に通学していた。成人年齢で情
報の得られた8人のうち、5人（62%）は就労や通所
はしておらず、3人（38%）が障がい者就労継続支
援事業所に通所していた。 
 

Ｄ．考察 
Lowe症候群では神経発達障害を呈するほか、自

傷行為、攻撃的行為などのため家族も含めてQOLが
低下することが多いが、これらについての疫学情
報はほとんどなかった。また、成人後も含めたADL
や社会的アウトカムの状況についても調査されて
こなかった。 
本研究では、症例数は少ないものの、Lowe症候

群の発達、精神神経症状、ADL、社会的アウトカム
の概要を明らかにした。また、一部の症例でてん
かんや行動異常に対する内服治療が行われ、一定
の効果があることが示唆された。遺伝子変異の種
類と発達が関連する可能性が示唆されたが、症例
数が少なく、今後の検討を要する。Barthel inde
x、modified Rankin Scalde、視力の各指標の評価
では、成人患者の方がADLが低下する傾向にあるこ
とが示唆された。 

これらの結果は、Lowe症候群の診療、患者への
情報提供に役立つ資料であり、今後の診療ガイド
作成や社会支援体制の整備につなげていく必要が
ある。 
 
Ｅ．結論 
 Lowe症候群の発達、精神神経症状、ADL、社会的
アウトカムの概要を明らかにした。この結果をも
とに、診療ガイドの作成を含めた診療体制および
社会支援体制の整備を進める必要がある。 
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