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｢稀少てんかんに関する調査研究」班 

先天性核上性球麻痺（ウースター・ドロート症候群） 診療ガイドライン（修正版） 

１．診断・分類、鑑別 

Q1：先天性核上性球麻痺の診断の具体的手順はどうすべきか？ 

まず臨床所見として先天性偽性球麻痺を確認し、次に頭部画像検査によって脳構造異常を認めないこと

を確認する。（グレード B） 

【解説】 

先天性核上性球麻痺（ウースター・ドロート症候群） は、Worster-Droughtが200例の症例検討から球

症状を主徴とする脳性麻痺の一つの臨床症候群として提唱した（Worster-Drought, 1956; Worster-Dro 

ught, 1974）。先天性核上性球麻痺の臨床所見として特徴的であるのは、出生時からの嚥下もしくは摂食

困難と、その後の精神発達において認知機能や言語理解能力と比較して優位に表出性言語発達が遅

れることである（Clark, Harris, et al. 2010）。偽性球麻痺は随意運動と無意識的な自動運動との解離が

大きく、例えば、意図して表情を表出することができない一方で意図せず表出される表情変化は保たれる

などの所見がみられる（Branden, et al. 2019）。合併症として、胃食道逆流症、誤嚥・誤嚥性肺炎、小奇

形（高口蓋、顎関節拘縮、内反足など）、四肢の拘縮、運動発達遅滞、軽度四肢麻痺、錐体路症状、上

肢の巧緻性低下、精神発達遅滞、知能障害、限局性学習症、模倣能力の低下、注意欠如・多動症

（ADHD）、自閉スペクトラム症、眼球運動障害、てんかん発作・脳波異常を併発することがある（Clark, 

Chong, et al. 2010）。脳性麻痺の国際診断基準に合致する症状を呈するが、他の脳性麻痺の型と比べ

ると行動や認知面の問題、てんかんの合併率が高い（Clark, et al. 2000）。 

先天性核上性球麻痺は偽性球麻痺を主症状とする臨床症候群であり、脳血管障害や中枢神経系感

染症による獲得性の脳構造異常によるFoix-Chavany-Marie syndrome（Weller, 1993）とは区別する。狭

義の先天性核上性球麻痺（指定難病132）は脳構造異常を伴わないと定義される（Braden, et al. 2019）。

しかし、Worster‐Droughtに報告された症例の中にシルビウス裂近傍領域の神経細胞移動症（指定難病

138）を伴う症例が含まれることが報告されており（Leventer et al. 2010）、これらが一つの連続体である可

能性が指摘されている（Clark, Chong  et al. 2010; Clark and Neville. Am J Med Genet 2008; Guerreiro 

et al., 2000）。そのため、シルビウス裂近傍領域の脳構造異常を伴う場合も臨床症状が合致すれば先天

性核上性麻痺と呼ばれることがある（広義の先天性核上性麻痺）（Arbelaez, et al. 2000）ことから、定義の

範囲に留意する必要がある。狭義の先天性核上性麻痺（指定難病132）の診断においては、臨床所見と

して偽性球麻痺を呈するものであり、かつ、脳構造異常を伴う疾患との鑑別のために頭部画像検査により

脳構造異常がないことを確認する（Q3参照）。 

検索式・参考にした二次資料 

PubMed 検索：2020年 12月 5日 
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(“Worster Drought syndrome” OR “Congenital suprabulbar palsy” OR “Congenital suprabulbar paresis” 

AND diagnosis) Filters: English; Japanese 

#1 Worster Drought syndrome” OR “Congenital suprabulbar palsy” OR “Congenital suprabulbar 

paresis” AND diagnosis 24件 

#2 Filters: English; Japanese 21件 

医中誌検索：2020年 12月 6日 

(ウースター・ドロート症候群/TH or ウースター・ドロート症候群/AL) or (Woster-Drought 症候群/TH or 

Woster-Drought 症候群/AL) or (先天性核上性麻痺/TH or 先天性核上性麻痺/AL) and (診断/TH or 
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Q2：先天性核上性球麻痺と鑑別されるべき疾患はなにか？ 

球症状を呈する重度の四肢麻痺、下位ニューロン、筋疾患、口腔・舌・咽頭の構造異常を除外する必要

がある。（グレード B） 

偽性球麻痺を呈する疾患として、シルビウス裂近傍領域の脳形成異常による神経細胞移動異常症（指定

難病１３８）および同領域の脳損傷により発症する Foix-Chavany-Marie syndrome を鑑別する。（グレード

B） 

【解説】 

先天性核上性球麻痺は、胎児から新生児期の非進行性脳障害により咽頭喉頭部（球筋）の運動障害

をきたし、嚥下、摂食、会話、唾液コントールの機能が低下する。症状は成長に伴って変化するが、消失

することはない。脳性麻痺の一型とされるが上下肢の運動障害は軽度であり（Clark, Chong et al. 2010; 

Clark, et al. 2000）、臨床所見から重度の四肢麻痺とは容易に鑑別される。また、下位ニューロン又は筋

疾患による球麻痺（舌の弱力・線維束攣縮・萎縮の存在，下顎反射の消失）や口腔・舌・咽頭の構造異常

のみによる口腔機能異常（舌小帯短縮，粘膜下口蓋裂など）も除外される（Braden, et al. 2019; Clark, 

Harris, et al. 2010）。 

広義の先天性核上性球麻痺は偽性球麻痺を主症状とする先天性疾患を包含する概念であり、シルビ

ウス裂近傍領域の脳構造異常を伴う疾患も含める。ここで定義する狭義の先天性核上性球麻痺（指定難

病 132）においては、脳構造異常は伴わない。鑑別疾患となる多小脳回（傍シルビウス裂症候群）は神経

細胞移動異常症（指定難病 138）に分類され、構語障害や嚥下障害などの偽性球麻痺症状を伴う

（Braden et al. 2019; Leventer, et al. 2010）。同じく偽性球麻痺を呈する Foix-Chavany-Marie syndrome

は、シルビウス裂近傍領域の脳損傷によって発症する（Weller, 1993.)。いずれも、頭部 MRIによる画像

所見により脳構造異常を確認することで除外することが可能である（Q3 参照）。 

検索式・参考にした二次資料 

PubMed 検索：2020年 12月 5日 

(“Worster Drought syndrome” OR “Congenital suprabulbar palsy” OR “Congenital suprabulbar paresis” 

AND diagnosis) Filters: English; Japanese 

#1 Worster Drought syndrome” OR “Congenital suprabulbar palsy” OR “Congenital suprabulbar 

paresis” AND diagnosis 24件 

#2 Filters: English; Japanese 21件 

医中誌検索：2020年 12月 6日 

(ウースター・ドロート症候群/TH or ウースター・ドロート症候群/AL) or (Woster-Drought 症候群/TH or 

Woster-Drought/AL) or (先天性核上性麻痺/TH or 先天性核上性麻痺/AL) and (診断/TH or 診断

/AL) 0件 
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２．検査 

Q3：先天性核上性球麻痺に必要な脳形態画像検査はなにか？ 

偽性球麻痺を呈し脳構造異常を伴う疾患との鑑別のために頭部 MRI検査が必要である。（グレード B） 

【解説】 

偽性球麻痺症状を呈する疾患として先天性核上性球麻痺（指定難病 132）以外にも、シルビウス裂近

傍領域の脳形成異常や脳損傷などの脳構造異常を伴う疾患がある。これらの疾患との鑑別のために、頭

部 MRI検査が有用である。 

先天性核上性球麻痺は頭部 MRI画像において異常所見を認めない（Braden, et al. 2019; Christen 

et al. 2000）。一方で、多小脳回（傍シルビウス裂症候群）は、頭部 MRI画像にて脳溝異常パターン、皮

質の肥厚、皮質白質境界不整、周囲の髄鞘化異常などの所見で診断される（Barkovich et al. 1999; 

Takanashi and Barkovich. 2003）。また、Foix-Chavany-Marie syndrome は、シルビウス裂近傍領域の脳

梗塞や中枢神経感染症などの獲得性脳損傷所見によって診断される（Nowak et al. 2010; Weller, 

1993）。 

検索式・参考にした二次資料 

PubMed 検索：2020年 12月 5日 

(“Worster Drought syndrome” OR “Congenital suprabulbar palsy” OR “Congenital suprabulbar 

paresis”) AND ("magnetic resonance imaging" OR "tomography, X-ray computed") Filters: English; 

Japanese 

#1 Worster Drought syndrome” OR “Congenital suprabulbar palsy” OR “Congenital suprabulbar 

paresis” AND diagnosis 10件 

#2 Filters: English; Japanese 8 件 

医中誌検索：2020年 12月 6日 

(ウースター・ドロート症候群/TH or ウースター・ドロート症候群/AL) or (Woster-Drought 症候群/TH or 

Woster-Drought 症候群/AL) or (先天性核上性麻痺/TH or 先天性核上性麻痺/AL) and (診断/TH or 

診断/AL) 0件 
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３．治療 

Q4：先天性核上性球麻痺のコミュニケーション障害への対応はどう進めれば良いか 

脳性麻痺児のコミュニケーション障害への対応に準じて実施されることが勧められる。（グレード C） 

【解説】 

先天性核上性球麻痺のコミュニケーション障害は、認知機能や言語理解能力と比較して優位に表出

性言語発達が遅れることが特徴である（Clark, et al. 2000; Neville, 1997）。先天性核上性球麻痺に特異

的な治療方法はなく（Clark, Harris, et al. 2010)、脳性麻痺児のコミュニケーション障害への対応に準じ

て実施されることが勧められる（Pennington et al, 2019）。（脳性麻痺リハビリテーションガイドライン 12）参

照） 

検索式・参考にした二次資料 

PubMed 検索：2020年 12月 5日 

(“Worster Drought syndrome” OR “Congenital suprabulbar palsy” OR “Congenital suprabulbar 

paresis)” AND (therapy OR treatment) Filters: English; Japanese 

#1 Worster Drought syndrome” OR “Congenital suprabulbar palsy” OR “Congenital suprabulbar 

paresis” AND diagnosis 7件 

#2 Filters: English; Japanese 6件 

医中誌検索：2020年 12月 6日 

(ウースター・ドロート症候群/TH or ウースター・ドロート症候群/AL) or (Woster-Drought 症候群/TH or 

Woster-Drought 症候群/AL) or (先天性核上性麻痺/TH or 先天性核上性麻痺/AL) and (診断/TH or 

診断/AL) 0件 
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Q5：先天性核上性球麻痺の嚥下障害の治療はどうするか 

脳性麻痺児の嚥下障害の治療に準じて実施されることが勧められる。（グレード C） 

【解説】 

先天性核上性球麻痺は、出生時から嚥下の困難さを呈する。症状は成長に伴って変化し、症状がほぼ

軽快する場合もあるが、成長した後も年齢不相応な唾液コントロール障害や摂食困難を認める場合が多

い（Clark, Harris, et al. 2010)。先天性核上性球麻痺に特異的な治療方法はなく、脳性麻痺児の嚥下障

害の治療に準じて実施されることが勧められる。（脳性麻痺リハビリテーションガイドライン 12）参照） 

検索式・参考にした二次資料 

PubMed 検索：2020年 12月 5日 

(“Worster Drought syndrome” OR “Congenital suprabulbar palsy” OR “Congenital suprabulbar 

paresis)” AND (therapy OR treatment) Filters: English; Japanese 

#1 Worster Drought syndrome” OR “Congenital suprabulbar palsy” OR “Congenital suprabulbar 

paresis” AND diagnosis 7件 

#2 Filters: English; Japanese 6件 

医中誌検索：2020年 12月 6日 

(ウースター・ドロート症候群/TH or ウースター・ドロート症候群/AL) or (Woster-Drought 症候群/TH or 

Woster-Drought 症候群/AL) or (先天性核上性麻痺/TH or 先天性核上性麻痺/AL) and (診断/TH or 

診断/AL) 0件 
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【Website】 

神経細胞移動症（指定難病 138）；難病情報センターhttp://www.nanbyou.or.jp/entry/4397

（2020/12/05アクセス） 

先天性核上性麻痺（指定難病 132）；難病情報センターhttps://www.nanbyou.or.jp/entry/4333 

（2020/12/05アクセス） 

SUPRABULBAR PARESIS, CONGENITAL; https://www.omim.org/entry/185480 （2020/12/05アクセ

ス） 
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