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資料 4. 指定難病個票 

告示番号 シャーフ・ヤング(Schaaf-Yang)症候群 

○ 概要 

 

１．概要  

シャーフ・ヤング(Schaaf-Yang)症候群は精神運動発達遅滞、新生児期の筋緊張低下、乳児期の哺乳不良、

遠位側優位の関節拘縮、などを特徴とする先天異常症候群であり、インプリンティング（刷り込み）遺伝子で

ある MAGEL2 の病原性変異が原因である。2022 年の全国調査では約 30 例が報告されている。哺乳不良、

呼吸障害などのために早期から生涯にわたって医療管理を必要とする。 

２．原因  

15 番染色体 q11-q13 に位置する刷り込み遺伝子 MAGEL2 の変異により発症する。MAGEL2 は親由来特

異的に遺伝子発現が決定されるゲノムインプリンティング現象の対象となる遺伝子であり、神経細胞では

父由来アリルのみが発現している。MAGEL2 遺伝子の機能については不明な点が多い。遺伝形式は常染

色体顕性(優性）遺伝であり、父親アリルに生じる新生突然変異（de novo 変異）の頻度が高いが、保因者の

父親（父親の変異は母親由来）からの遺伝の可能性もある。 

３．症状  

発達遅滞、新生児期の筋緊張低下、乳児期の哺乳不良、遠位側優位の関節拘縮、特徴的顔貌(浅い鼻唇

溝、大きな耳)など 

４．治療法 

有効な治療法は確立していない。哺乳・嚥下障害では、経管栄養・胃瘻造設を考慮する。呼吸障害には酸

素療法、非侵襲的人工換気、気管切開を考慮する。種々の合併症に対する対症療法が行われる。 

５．予後 

 有意語獲得は困難な場合が多いが、適切な療育訓練で一定の理解力促進は可能である。歩行機能獲得

に至らない例もあり、各種バギーや車いすの作成が必要になる。 

○ 要件の判定に必要な事項 

１．患者数（令和●年度医療受給者証保持者数） 

100 人未満 

２．発病の機構 

不明 

３．効果的な治療方法 

未確立 

４．長期の療養 

必要（慢性の経過をとる。） 

５．診断基準 

あり 

 ６．重症度分類 

あり 
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○ 情報提供元 

｢Schaaf-Yang 症候群の診療および遺伝学的診断ガイドラインの作成とレジストリー作成と自然歴に関する研

究班｣ 

研究代表者 名古屋市立大学大学院医学研究科新生児・小児医学分野 教授 氏名 齋藤伸治 
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＜診断基準＞ 

Definite と Probable を対象とする。 

Ａ．症状・臨床所見 ：本欄に入りうる内容：症状、神経所見、合併、発症時期、臨床経過 

１．主要臨床症状 

   a. 精神運動発達遅滞 

    b. 新生児期の筋緊張低下 

   c. 乳児期の哺乳不良（しばしば経管栄養を必要とする） 

d. 遠位側優位の関節拘縮 

  ２．しばしば認める症状・所見 

a. 自閉スペクトラム症 

b. 特徴的な顔貌（浅い鼻唇溝、大きな耳） 

c. 睡眠時無呼吸 

d. 低身長（しばしば成長ホルモン分泌不全が認められる） 

e. 体温調整障害 

f. 呼吸障害 （しばしば新生児期から乳児期に気管内挿管、人工換気を必要とする） 

g. 便秘 

h. 胃食道逆流症 

i. 脊柱側弯症 

j. 斜視などの眼科的異常 

k. 性腺機能低下症（特に男児） 

l. 小さな手足 

 

B．遺伝学的検査 

父親アリル由来 MAGEL2 遺伝子の病原性変異の存在 （現時点で、遺伝学的検査は確定診断に必須） 

 

C．診断のカテゴリー 

Definite：1-a と 1-d に加えて 1-b もしくは 1-c を認め、Bを満たす場合。 

Probable： 1-a に加えて、1-b もしくは 1-c もしくは 1-d を認め、Bを満たす場合。 

 

D．参考事項 

・ 当初 Prader-Willi 症候群(PWS)を疑われたが、遺伝学的解析によって否定された症例がしばしば認められ

る。 

・ PWS の症状と比較すると、過食や乳児期以降の体重増加が少なく、発達の遅れは重度なことが多い。 

・ 日本人では感染症を契機に脳症に類似した退行を示す症例が報告されている 
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＜重症度分類＞ 

小児では下記とする。 

基準（ア）、基準（イ）、又は基準（ウ）を満たす場合 

【基準（ア）】 

症状として、けいれん発作、意識障害、体温調節異常、骨折又は脱臼のうち一つ以上続く場合であること。 

【基準（イ）】 

治療で強心薬、利尿薬、抗不整脈薬、抗血小板薬、抗凝固薬、末梢血管拡張薬又は β 遮断薬のうち一つ以上

が投与されている場合であること。 

【基準（ウ）】 

治療で呼吸管理（人工呼吸器、気管切開術後、経鼻エアウェイ等の処置を必要とするものをいう。）、酸素療法

又は胃管、胃瘻、中心静脈栄養等による栄養のうち一つ以上を行う場合であること。 

 

成人においては１）～2）のいずれかに該当する者を対象とする。 

 

1) 精神保健福祉手帳診断書における「G40 てんかん」の障害等級判定区分及び障害者総合支援法における

障害 支援区分における「精神症状・能力障害二軸評価」を用いて、以下のいずれかに該当する患者を対象

とする。 

 

 

精神保健福祉手帳診断書における「G40 てんかん」の障害等級判定区分 

 
「てんかん発作のタイプ」 

イ意識障害はないが、随意運動が失われる発作 

ロ意識を失い、行為が途絶するが、倒れない発作 

ハ意識障害の有無を問わず、転倒する発作 

ニ意識障害を呈し、状況にそぐわない行為を示す発作 

 

精神症状・能力障害二軸評価（２）能力障害評価 
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○判定に当たっては以下のことを考慮する。 

①日常生活あるいは社会生活において必要な「支援」とは助言、指導、介助などをいう。 

②保護的な環境(例えば入院・施設入所しているような状態)でなく、例えばアパート等で単身生活を行った場合

を想定して、その場合の生活能力の障害の状態を判定する。 
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2) modified Rankin Scale（mRS）、食事・栄養、呼吸、循環のそれぞれの評価スケールを用いて、いずれかが３

以上を対象とする。 

 

日本脳卒中学会版  

 

食事・栄養 (N)  

０．症候なし。  

１．時にむせる、食事動作がぎこちないなどの症候があるが、社会生活・日常生活に支障ない。  

２．食物形態の工夫や、食事時の道具の工夫を必要とする。  

３．食事・栄養摂取に何らかの介助を要する。  

４．補助的な非経口的栄養摂取（経管栄養、中心静脈栄養など）を必要とする。  

５．全面的に非経口的栄養摂取に依存している。  

 

呼吸 (R)  

０．症候なし。  

１．肺活量の低下などの所見はあるが、社会生活・日常生活に支障ない。  

２．呼吸障害のために軽度の息切れなどの症状がある。  

３．呼吸症状が睡眠の妨げになる、あるいは着替えなどの日常生活動作で息切れが生じる。  
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４．喀痰の吸引あるいは間欠的な換気補助装置使用が必要。  

５．気管切開あるいは継続的な換気補助装置使用が必要。 

 

循環（C） 

 

活動制限、不整脈、BNP、LVEFのうち最大の点数を採用する。 

 

※診断基準及び重症度分類の適応における留意事項 

１．病名診断に用いる臨床症状、検査所見等に関して、診断基準上に特段の規定がない場合には、いずれの時

期のものを用いても差し支えない（ただし、当該疾病の経過を示す臨床症状等であって、確認可能なものに

限る。）。 

２．治療開始後における重症度分類については、適切な医学的管理の下で治療が行われている状態であって、

直近６か月間で最も悪い状態を医師が判断することとする。 

３．なお、症状の程度が上記の重症度分類等で一定以上に該当しない者であるが、高額な医療を継続すること

が必要なものについては、医療費助成の対象とする。 

 


