
 
 

 

概念・定義  
 

 プラダーウイリー症候群（PWS）は、1956 年内分泌科医のプラダーと

神経科医のウイリーが報告した疾患である。内分泌学的異常には肥満、

糖尿病、低身長、性腺機能不全などが、神経学的異常には発達遅滞、筋

緊張低下、特異な性格障害・行動異常などが含まれる。  

 

症状  
 

 症状は多岐にわたり、かつ年齢に応じて変化する。新生児期は、筋緊

張低下、色素低下、外性器低形成を３大特徴とする。筋緊張低下が顕著

で哺乳障害のため経管栄養となることが多い。色素低下の顕著な患者で

は頭髪は金髪様となり白皮症と誤診される場合もある（この色素低下は、

欠失タイプ遺伝子特徴的であり、これは、両親性発現をする色素に関連

する遺伝子が欠失することによる）。外性器低形成として、男児では停

留精巣やミクロペニスが 90％以上に認められるが、女児では陰唇あるい

は陰核の低形成は見逃されやすい。3～4歳頃から過食傾向が始まり、幼
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児期には肥満、低身長が目立ってくる。学童期には、学業成績が低下し、

性格的にはやや頑固となってくる。思春期頃には、二次性徴発来不全、

肥満、低身長、頑固な性格からパニック障害を示す人がいる。思春期以

降、肥満、糖尿病、性格障害・行動異常などが問題となる。とりわけ、

性格障害・異常行動は、患者本人あるいは家族が一番悩まされる事象で

ある。性格は、年齢を経るに従い、可愛いから、しつこい、頑固、パニ

ック、暴力へとエスカレートすることがあり、行動異常では、万引き、

嘘を言うなどの反社会的行動が目立ち、社会の中で上手くやっていけな

い場合がある。その原因は、不明であるが、多くの患者が酷似した性格

傾向を示すことから、遺伝的背景の関与が示唆される。 

 このように症状は多彩であるが、その病因は間脳の異常に集約される。

間脳には、種々の中枢が存在し、食欲中枢（過食、肥満の原因）、呼吸

中枢（中枢性無呼吸や昼間の過度の睡眠の原因）、体温中枢（冬場の低

体温、夏場の高体温）、情緒の中枢（性格障害との関連）、性の中枢（二

次性徴発来不全の一因）、など間脳の異常に起因した多彩な症状の説明

が可能である。  

 

治療  
 

 本症は、病因が染色体異常のため根本的治療法はない。かつ、症状が

多岐に及ぶため多種の分野の専門家（小児科医、内分泌科医、遺伝科医、

精神科医、臨床心理士、栄養士、教職員、理学療法士など）の協力によ

る包括医療の重要性が強調されている。代表的な治療法は、以下の通り

である。 



 
1. 食事療法：本症では終生誰かが管理する必要のある一番大切で基本的

治療法である。食事制限は２歳頃までは健常児と同じ、３～４歳頃か

ら身長１ｃｍあたり 10 Kcal を目安に摂取カロリーの制限を行う必要

がある。成人ＰＷＳ患者の最終身長が約 150 cmあたりのため、成人

での摂取カロリーは 1500 kcal が目安となる。大切なことは、彼らの

手の届く所に安易に食べ物を放置しない事である。また、彼らは、摂

取カロリーが多くなくても肥満になり易い傾向があることを周囲が

良く認知し（体脂肪の動員が下手で、基礎代謝率も低い）、彼らの肥

満に対して偏見を持たないようすることが不可欠である。 

2. 運動療法：体重維持に予想以上に貢献する。彼らが、捻挫などで通常

の運動が不可能なとき、驚くほど短期間に体重が増加することは良く

経験される事実である。彼らは、元来筋緊張低下があり運動は不得意

であるが、現在まで多くの患者が水泳を取り入れることで運動療法が

比較的成功している。脂肪の多い彼らの体組成は、水泳には向いてい

ると考えられる。運動を強要するのではなく、一緒に運動に付き合う

ことも大切である。 

3. 成長ホルモン補充療法：現在世界的に実践されている治療法であり、

本治療法がＰＷＳ患者の自然歴を大きく改善させてきている。成長ホ

ルモンによる身長促進、体組成改善、筋力向上などは、すでに周知の

こととなっている。今や世界中の関心は、成長ホルモン療法が直接あ

るいは間接的に知能や性格に及ぼす可能性に注目してきているが、そ

れらの客観的評価は未だ難しい。成長ホルモン治療に伴って危惧され

てきている問題点は３つである。糖質代謝、呼吸障害、側弯症の３点

 
に集約される。糖質代謝では、本症への成長ホルモ認可以前から成長

ホルモンが糖尿病誘発する可能性が危惧されたが、実際は成長ホルモ

ン治療で筋肉量増加、活動性向上のためインスリン感受性が改善しむ

しろ血糖が低下するといったデータのみが報告されており、現在、基

本的食事療法が良好維持されている条件下では糖尿病誘発可能性は

ないと考えられている。呼吸障害に関しては、成長ホルモンは間脳に

ある呼吸中枢には好影響（中枢の酸素や二酸化炭素濃度への感受性を

改善する）が、閉塞性障害を悪化する恐れがあることが報告されてい

る。すなわち、成長ホルモンは、水分貯留傾向やリンパ組織の増大を

惹起し、上気道の狭窄症状を起こす可能性が危惧されている。その為、

成長ホルモン開始初期、とりわけ使用開始４ヵ月位は呼吸症状に注意

し、狭窄症状出現あるいは増悪時は、成長ホルモンの中止あるいは減

量が推奨される。側弯症に関する報告はまだ少ないが、本治療法によ

り側弯症の頻度増加、あるいは、増悪が危惧されている。われわれが

行った 72名の患者を対象にした検討では、成長ホルモン療法は、側

弯症の頻度を増加させないと言う結果であったが、今後の検討が必要

である。そのため、成長ホルモン開始前からの側弯症の継続的検査が

不可欠である。 

4. 性ホルモン補充療法：本症患者全員が持っている性腺機能不全に対す

る治療であるが、現実的には種々の理由で実施されていないのが実際

である。特に男性では、男性ホルモン補充が、患者の攻撃性を増加す

る、行動異常を増悪することが、危惧され未だ世界中が躊躇している。

しかし、この様な危惧を指示する報告はなく、学問的根拠はない。わ



 
れわれの経験では、患者を十分選択し、信頼関係を確立した後での治

療では、過激製の増悪はなく、むしろパニック障害の減少を認めてい

る。本治療の目的は二次性徴発来不全に対するのみではなく、骨密度

改善、さらには彼らの精神的効果が大きいと考えられる。男性ではエ

ナルモン 125ー250 mg/dose/月、 女性ではカウフマン療法が行われ

る。 

5. インスリン治療：プラダーウイリー症候群患者は、10歳頃から思春期

にかけて糖尿病をしばしば発症する。このようなとき、経口糖尿病治

療薬のみでコントロールすることは困難で、インスリンを必要とする

ことが多い。 

6. 向精神薬：欧米では、積極的に精神科から向精神薬の投与が行われて

いるが、まだまだ推奨可能な処方はない。現在 SSRI（選択的セロトニ

ン再吸収阻害剤）が比較的広く使用されており、一部の患者で効果を

発揮している。また、パニック時にはリスパダールがしばしば有用で

ある。  
 
抜粋元：http://www.shouman.jp/details/5_43_92.html 

 


