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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 4

年度には，ガイドラインが完成した． 

 

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） 

内分泌分野で、以下の臨床的疑問を設定した。全

て、推奨グレードを示すことができない臨床的疑

問であるため、Q（クエスチョン）として、ステー

トメント、解説を作成した。以下に、Q（クエスチ

ョン）とステートメントを記す。 

 

Q-23: Prader-Willi 症候群は成長ホルモン（GH）分

泌不全を伴うか 

【ステートメント】 

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、肥満や性線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。 

 

Q-24: 性腺機能低下の原因、臨床的特徴は何であ

り、性差はあるか 

【ステートメント】 

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。 

 

Q-25: 性腺機能低下の治療をどうすべきか 

【ステートメント】 

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。 

 

Q-26: 性ホルモン治療は思春期における行動症状

に影響するか 

【ステートメント】 

思春期の男児に対する男性ホルモン補充治療が行

動症状を悪化させること示すデータはない。 

 

Q-27: PWS は中枢性副腎不全のリスクを伴うか 

【ステートメント】 

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り、視床

下部-下垂体-副腎皮質機能の評価が奨められる。 
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Q-28: 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 

【ステートメント】 
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。 

 

Ｄ．考察 

1. ガイドラインの原案の完成後、パブリックコメ

ントを聴取し、最終的にPWSの診療ガイドライン

が完了した。 

 

 

Ｅ．結論 

1. PWS の診療ガイドラインの作成（内分泌分野）

が完了した。内分泌分野では、全て推奨グレード

を示すことができない臨床的疑問であり、Q（クエ

スチョン）として、ステートメント、解説を作成

した。 

 

 

 

Ｆ．研究発表 

1. 論文発表 

なし 

 

2. 学会発表 

なし 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含む。） 

1. 特許取得  

なし 

2. 実用新案登録 

なし 

3. その他 

なし 

 

 
 

 

                                            
                   

    


