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障害のある子どもの成長と発達の特徴

　　 障害のある子どもの成長と発達（スライド 1， 2）

1 　はじめに

　子どもと大人の違いは、大きく言うと、発達する力（変化しうる力）の差ではないかと考えます。つまり、
子どもを対象にしたときには、いつも意識しなくてはいけない点として、時間軸（ライフサイクル）を意識
する必要があります。そこで、このセクションでは、この点にポイントを置いて述べます。
　重症心身障碍児のケアプランを立てるときに、相談員が、意識してほしいポイントを示します。

　 1つ目は、診断がついている疾患名について、各時期、各段階で病状が変わって行くということ（疾患の
症状の変化と障害児自体の発達という側面から）と 2つ目は、重症児の介護は、ほとんど母親が関与してい

るということであります。つまり、ケアプランは、時間軸を意識してほしいということ、言い換えると、一

度たてたケアプランが長期的には通用しないこと、そして、そこで大事な点は、診断名だけでなく、家族の
介護者の人生設計も含めて考える必要があるため、つまりかなりの多因子を統合する力と、時間軸で見通し
を立てる長期的視点が大切です。その為、以下によくある疾患のライフステージについて、家族の障害受容
につて時間軸（長期的視点）を意識して述べます。

　図示すると図（スライド 3）のようになります。ケアプランを立てる上には、病気のライフサイクルと家

族の状態の 2側面は最低限意識する必要があるということを示しました。

2 　各疾患の予後の違い（各疾患のライフサイクル）（スライド 4）

　小児看護2014年の臨時増刊号 7の「小児の在宅看護」の中で、大阪市立総合医療センターの岡崎先生の

記述からの引用です。ここで、示したいのは、赤いラインで示すように、各疾患グループによって時間単位

で、病状が変わるということです。グループ 1の先天性心疾患のグループでは、一端寛解期を迎え、また子

の発達もあり状態が良い方向に向くが、その後、再発をすることで、前の状態には、戻らず少しずつダウン

ヒルになっていくということであります。グループ 2、3の神経筋疾患や先天性代謝疾患は、徐々に状態が

落ちてくるということ、グループ 4の重症児も一端安定していても、少しずつダウンヒルであるということ

を示しています。

3 　各疾患の事例のストリー（各疾患のライフサイクルと、家族の状況を意識して作成した。）

1）福山型筋ジストロフィーのN君（スライド 5）
•最初の男の子、お母さんは大変子育てを楽しみにしていました。でも、生まれてすぐ呼吸障害があり、

NICUに入院。血液検査、筋の緊張具合などにより、筋ジストロフィーの診断がつきました。その後、リ

ハビリに通いました。お母さんは、病気の事を知れば知るほどうつ的になっていきます。その分、子ども

への想いも強くなり一生懸命リハビリに通いました。N君は、その甲斐あって頸が座り、座位がとれるく

らいに 3歳ぐらいでなりましたが、立位、歩行は無理でした。小、中、高と支援学校へ通い、食事もきざ

み食を食べれるぐらいになりましたが、自分で食べる事はできませんでした。その後青年期に入り、食事

の形態もむせるようになり、少しずつ形態を落して行き最後は、経管栄養になりました。でも、明るい笑

顔は、絶品でした。その後、肺炎を繰り返すようになり、心不全も併発し20代後半で亡くなりました。
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2 ）Lie 脳症の Aちゃん　女の子（スライド 6）
•最初の女の子、お母さんも同じ疾患。不随意運動を持ちながら、首の座りなどや座位姿勢の安定のための

リハビリ訓練を一生懸命やっていました。けいれん発作が頻発し、けいれん発作が起きると訓練効果が出

ていたものが逆戻りしていました。但し、体の機能よりも人を見極める力はありました。主治医のことも

わかるぐらいの認識力でした。けいれんが頻発することで、徐々に機能低下が起こり、最初は食事もペー

スト食を食べたりできていましたが、今は経管栄養になっています。この頃は、胃ろうの話が、出てきて

います。また呼吸不全も併発してきています。お母さんは、自分の体も大変ですが、Aちゃんへ会いに来

ることがお母さんの生きる力にもなっているようです。

3 ）DRPLA の Kさん （スライド 7）
•沢山の兄弟の中で育ちました。DRPLAのお父さんも寝たきりになってきた頃より、Ｋさんは、就労して

いましたが、ろれつがまわらくなったり、転びやすくなったり、痙攣発作をおこすようになりました。Ｋ

さんも父と同じ診断名がつきました。Ｋさんが、車椅子生活になった頃に、弟が痙攣を起こすようになり、

弟もＫさんと同じ診断名がつきました。Ｋさんは、車椅子から寝たきりになっていき、人への意識も徐々

におちていきました。最後は経管栄養となり寝ていることが増えて、30代前半で肺炎で亡くなりました。

お母さんだけが、罹患せず家族を支えていました。 

4 ）重症心身障害児（CP，EPI，MR）のＨ君（スライド 8～11）
•最初の男の子、お母さんは、難産で頑張って出産しました。お父さんからNICUに入院した事を聞き大変

心配しました。NICUに会いに行くと小さい箱に入って、チューブを沢山つけています。涙が自然に出て

きます。ちゃんと生んであげなくてごめんねという気持ちで胸が、張り裂けそうになります。少しずつチ

ューブが抜けて、箱から出て、やっと家に帰ってこれました。ほっとするのもつかの間、頭をガクッとす

るようなけいれん発作がおこりだします。ミルクも緊張が強く上手く飲めません、体も大きくなりません。

一日中抱っこしていないと、泣き続けます。お母さんは、しっかり寝る事が出来ません。かわいいと思う

気持ちより、苦しい気持ちが強くなります。そんな時、リハビリの場面で訓練士の人から、療育施設での

母子入園の仕組みを聞き、3ヶ月入園することにしました。行ってみると、仲間が沢山いて、また、色々

なことを教えてもらえて、少し子育てが楽しくなりました。

•地域の通園施設やリハビリ訓練、痙攣のコントロールなどで、毎日どこかに行くようになります。めまぐ

るしいですが、以前より支援してくれる人たちと話すことが増え、話上手になっている自分に気がつきま

す。Ｈ君はすくすくのびて、頚を上手く支えてあげれば、ペースト状のものを食べてくれるようになりま

した。でも、スプーン 3口程度に 1時間ぐらいかかります。ぜこぜこがひどくなります。バギーや座位保

持装具なども製作します。手続きには、市役所の福祉課の人とも話をしなくてはなりません。 

•特別支援学校にいれるか、地域の支援級に入れるか悩みました。注入や吸引があると、お母さんがついて

きてくださいと言われてしまいました。Ｈ君の笑顔を見ると、沢山のお友達を作って上げたくなります。

結局、支援学校に入学しました。この頃、妹もうまれました。

•小学校高学年から、ぜこぜこやむせる事が増えて、とうとう肺炎で入院することになってしまいました。

食事を誤嚥しているといわれ、チューブ栄養になっていました。元に食事を取れるようになっても、又、

肺炎で入院する事をくりかえすようになりました。主治医からは、胃ろうの増設や喉頭気管分離など、恐

ろしい手術をすすめられるようになりました。何だか、体もすごく曲がってきたようにも感じます。お母

さんは、Ｈ君はしゃべりませんが、気持ちが全部わかると思っています。妹は、お母さんを良く手伝って

くれます。ただ、Ｈ君が入院していたら、お母さんに変に甘えてくるので、妹もがまんしていたんだなー

とお母さんはちょっと思いました。肺炎を何度も繰り返し、どんどんやせてきたので、1年かけてやっと
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手術する決心をしました。（胃食道逆流がひどくなっていて、誤嚥をおこす、障害の連関があると言われま

した。） 

•以前より、吸引の回数は、減りましたが、今までの声を聞けなくなりました。でも、以前より太って顔が

丸くなってきているように思いました。お母さんも、この頃から腰痛や手のしびれがひどくなっています。

相談員の人からは、短期入所などをすすめられました。

•高校も卒業して、通所施設に通って在宅生活も続けていましたが、お母さんに急に病気がみつかりました。

そこで、施設の入所等も考えていくことになりました。有期限入所という仕組みを使い、施設と在宅生活

をうまく組み合わせて、生活しています。お母さんも病気の治療が一段落し、お母さんの病気をきっかけ

に、訪問看護やホームヘルパーさんにも入ってもらうようになり、お母さんも自分だけでH君をみていく

という気持ちに変化が、ありました。妹にも負担をかけなくて済むということが分かり、少し心の負担が

減りました。

4 　家族の障害重要の 4側面（スライド12）

　次に示すのは、家族との関係性です。重症児の養育には、家族力がかなり試されると考えます。重症児は、

子供であるから当然母親の介護の占める割合は高いです。その時に、母親にもそれぞれ人生の役割がある、

そのことをよく示した図を示します。佐鹿先生が示すようにまずわが子へ受容に示されるように、最初から

障害や、疾患について理解できる親は少ないと考えます。

　そして、母親は、左図のように、家族の中での役割もあります。そして、右図に示す、母親自身の人生も

あります。最後に、下図に示すように、子供の成長とともに、社会との関わりも経験していきます。ここで、

示したいことは、各領域それぞれが、大事なことであります。そしてそれぞれは、独立しているようだが、

お互いに補完しあう因子であります。これらの各因子について意識しながら、障害を持った家族の相談にの

っていくことが大事です。

5 　家族支援について（スライド13）

　私が、いつも心がけていることを再度確認の意味で示します。今までの家族支援は、家族の不足を補うも

のでありましたが、今は親を親にしていく支援を家族支援と言っています。
　重症児のケアプランを立てるとこの視点として、家族の負担度を減らしていく視点は、当然で、もう一つ

意識してほしいことは、自分の支援する親子が、「どのような親子」になっていくかを是非意識してほしいと

考えます。つまり、障害を持った子どもと親が、「選ばれた子、選ばれた親」であると思ってもらえるよう
な、ケアプランを是非立てて欲しいと考えます。

6 　障害受容の状況（スライド14）

　親が、障害を受容していく上で、いろいろなステージがあり、また、この段階は、肯定と否定を繰り返す

ように、また各ステージが重なり合っているように複雑です。私の経験でいうと、相談者は、それぞれの段

階にいる親たちのいつもそばにいる伴走者の姿勢を崩さず、長期的にかかわっていく中で、家族の支えにな
り、またそれが信頼につながります。その経過の中で、自然と家族とも支援者を中心にしたチームメイトに

なっていけると考えます。
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7 　家族支援について（スライド15）

　まとめである、コーデイネーターの役割として、疾患の予後（ライフサイクル）と児の発達という長期的

視点を縦軸に置きながら、最初は、障害をもった親が子供を受容していく段階を支え、次の段階として家族

の中に、障害をもった児と母親を受け入れられる家族の受容の基盤を支える視点が必要です。その後に、訪

問看護や教育などの社会の中での多機関との連携を構築するものである意識を是非もっていただけることを

望みます。そのようにしっかりとした基盤に支えられた障害をもった児の家族は、最終的に、障害をもった

子どもの生まれてきた意味（真理）を理解し、あの子たちの存在意義について、社会の中に啓蒙していく力

を持つと考えられます。（社会化）

（毛呂病院光の家療育センター　鈴木　郁子）
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疾患の特徴

　　 各疾患の特徴

1 　重症心身障害児（スライド 1）

•重症心身障害児とは、重度の身体障害と知的障害をあわせもった児をいいます。つまり医療的診断名では

なく、各疾患に起因した、症状（状況）を表現しています。主な原因疾患については、以下に説明します。

•もう一つ大事な点は、重症心身障害児の病態を考えるときに、障害が障害を生むという障害の連鎖（スラ
イド 3）という考え方が大事です。（合併症、二次障害）

•重症心身障害児は、障害の連鎖の問題と小児であるため発育、発達していくため各年代により合併症に特

徴があります。（重症心身障害児の合併症のライフサイクル）（スライド 4）

2 　重症児の障害の連関（スライド 2， 3）

　障害の連鎖、重症心身障害児の医療を理解するうえで、絶対に必要な部分であります。障害児、者医療を

考える上で大変重要な項目であります。（北住先生の合併症の部分に述べられているので参考にしてくださ

い）

3 　重症心身障害児の合併症の年代別特徴（スライド 4）

　倉田先生による、重症心身障害児の合併症の各年代特徴です。便秘、変形拘縮、骨折などは、いずれの年

代もありますが、気道感染は、20歳以下で多く、腎、泌尿器疾患は、年齢が高くなるにつれて増加します。

4 　脳性麻痺（スライド 5）

•定義：受胎から生後 4週間以内の新生児までの間に生じた、脳の非進行性病変に基ずく、永続的な、しか

し変化しうる運動および姿勢の異常です。その症状は満 2歳までに発現します。進行性疾患や一過性運動

障害、又は将来正常化するであろうと思われる運動発達遅延は除外します。（厚生省脳性まひ研究班の定義

（1968年））

•原因：さまざまな要因による脳形成不全、胎児感染症、双胎間輸血症候群などによる胎児期循環障害、脳

血行障害、重度仮死などによる周産期の虚血性低酸素性脳症、新生児期呼吸循環障害、高ビリルビン血症

（核黄疸）、周産期～乳幼児期感染症、脳炎、脳症、頭部外傷などです。

•発生頻度：最近の沖縄県のデータでは、出生1,000に対して2.3である。

4 － 1）脳性まひのタイプ（スライド 6）
　脳性麻痺は、筋の状態から、4つのタイプに分けられます。痙直型、アテトーゼ型、失調型、低緊張型が

あります。また、麻痺によって両麻痺（下肢の麻痺が上肢より強い）、片麻痺、四肢麻痺に分けられます。以

下に、頻度の高い、痙直型両麻痺とアテトーゼ型四肢麻痺について述べます。

痙直型：筋肉の、痙縮・固縮（こわばり・硬さ）がある。なめらかな動きができない。拘縮・変形・股

関節脱臼をきたしやすい

アテトーゼ型：不随意運動の一種。随意的な動作を意識しないときは筋緊張は低いが、いざ何か随意的な動き

1
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を企てると不随意な動きに支配されてしまう。

　この他に、頻度は少ないが失調型、低緊張型があります。

　また、脳性まひのタイプは、筋の動きと麻痺の部位をあわせて表現します。たとえば、痙直型四肢まひ、

アテトーゼ型四肢麻痺などと表現します。

4 － 2）痙直型両麻痺（スライド 7）
　未熟児での脳性麻痺は、多くがこのタイプです。未熟児のフォローにあたっては、この可能性に留意が必

要で、脳室周囲白質軟化症を基礎病変とします。「脳室周囲白質軟化症」が診断名として初め伝えられている

ことが多いです。また、脳室内出血→水頭症を合併することがあります（乳児期の進行性水頭症や、シャン

ト不全に注意）。頚定や寝返りは、あまり遅れない場合がある、座位が遅れる、長座位が困難で後ろに倒れ

る。つまり、下肢の硬さ、伸展・尖足傾向だけでなく、運動パターンが診断の決め手となります。

4 － 3）アテトーゼ型（不随意運動型）脳性麻痺（スライド 8）
おもに、重度仮死か重症黄疸による全身的障害。軽度～重度まで程度の幅が大きいです。

筋肉の緊張が安定せず変動する。姿勢が定まらず崩れやすい。不随意運動が出てしまう。

左右対称姿勢が取りにくい。正中指向動作姿勢困難。心理的要因での緊張亢進がきやすい。

構音障害が強いため、知的能力が過少評価されやすい。

痙直型（固さ）脳性麻痺の要素を伴っている場合も多い。

4 － 4）脳性麻痺の合併症（スライド 9）
長期的予後としてみていくと、嚥下障害、変形拘縮、過剰動作として頸椎症などおこしてきます。

頚椎症（頚部脊椎症、cervical spondylosis）とは、頚椎の椎間板、ルシュカ関節、椎間関節などの適齢変
性が原因で、脊柱管や椎間孔の狭窄をきたして症状が発現した疾患である。そのうち脊髄症状を発現した場

合を頚椎症性脊髄症、神経根症が発現した場合は頚椎症性神経根症とよぶ。神経根症では主に一側性に痛み

やしびれが生じる。

5 　染色体異常（スライド10）

　染色体異常症は成長障害、発達障害、多発奇形を呈する事が多いです。数的異常と構造的異常の 2つに分

類されます。 数的異常は、数が正常なダイソミー（ 2つ）、モノソミー（ 1つ）、トリソミー（ 3つ）。構造

異常は、数に変化がなくても切断と再結合によって生じます。1本の染色体には数百から数千の遺伝子が存

在するため、数的にも構造的にも異常が生じると少なくとも数百の遺伝子の量的不均衡が生じます。

5 － 2）染色体異常の発生頻度（スライド11）
　常染色体の数的異常では、21、18、13トリソミー以外のトリソミーとモノソミー全般では致死的となり

出生に至りません。出生頻度は、全出生に対して、18トリソミー300～8,500人に 1 人、13トリソミーが

5,000～12,000人に 1人。母親の年齢が、上がると増加します。構造異常で問題となるのは、染色体の一部

が欠失している微細欠質です。22q11.2欠失（3,000～5,000人に 1人）1 q36欠失（5,000～10,000に 1

人）5p- 症候群（ 2～ 5万人に 1人）4q- 症候群（ 5万人に 1人）です。

5 － 3）染色体異常の症状（スライド12、13）
•18トリソミー：子宮内発育遅延、低出生体重、成長障害、重度発達障害、無呼吸発作、先天性心疾患、食

道閉鎖、鎖肛、胃食道逆流、腎奇形、耳介低位、狭口蓋、小顎、手指重なり、揺り椅子足底、背部多毛

•13トリソミー：子宮内発育遅延（軽度）、重度発達障害、全前脳胞症を含む脳奇形、口唇口蓋裂、小眼球、

網膜変性、後ろ向きに生えた前頭部毛髪、軸後性多指、重なり合う屈指、部分的頭皮欠損、心奇形、臍ヘ

ルニア

•21q11.2：精神運動発達遅滞、言語発達遅滞、先天性心疾患、口蓋裂、副甲状腺低形成による低カルシウ

ム血症、胸線低形成による免疫不全、特異顔貌（眼瞼裂狭小、厚ぼったい眼瞼、特異な鼻、鼻翼低形成）

•1q36欠失：精神運動発達遅滞、筋緊張低下、特異顔貌（小短頭症、深い眼球、鼻根部平坦、長い人中、と
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がったおとがい）、てんかん、先天性心疾患、消化管奇形、難聴、斜視、屈折異常、口唇口蓋裂、甲状腺機

能低下

•5p- 症候群：低出生体重、成長障害、精神運動発達遅滞、全身の低緊張、甲高い泣き声（喉頭の構造異常、

低緊張）先天性心疾患、口唇口蓋裂、腎奇形、停留睾丸、鼠径ヘルニア、幼少期に目立つ特異顔貌（小頭

症、円形顔貌、眼間開離、内眼角贅皮、斜視、幅広い鼻梁、下がった口角、小下顎、耳介低位）

•4p- 症候群：低出生体重、成長障害、精神運動発達遅滞、筋緊張低下、てんかん、先天性心疾患、口唇口

蓋裂、腸回転異常、腎尿路奇形、生殖器奇形、骨格異常、眼科合併症、慢性滲出性中耳炎、小頭症、特異

顔貌（幅広く隆起した鼻梁、弓状眉、眼間開離、短い人中、小顎症、副耳）

5 － 4）染色体異常の生命予後（スライド14）
•18トリソミー、13トリソミー： 1年生存率10％以下と厳しい、20歳以上の長期生存稀、但し生涯発達を

続ける。循環器系の合併症が予後に影響、これらへのコントロールが生命予後に影響する。

•22q11.2欠失：先天性心疾患のコントロールで生命予後が変わる。

•1q36欠失：心疾患、てんかんの合併が生命予後に影響する。心疾患については根治術容易。

•4p- 症候群：乳幼児期に亡くなるケースも多い、学童期も突然死あり、欠失部が小さいと予後が良く20歳

以上の長期生存例あり。

•5p- 症候群：心疾患の合併にもよるが、予後は比較的良好、長期生存例あり。

6  筋ジストロフィー（スライド15）

　遺伝子異常により、筋委縮の壊死性再生を主病変とした進行性の筋力低下を生じる疾患です。遺伝的進歩

により、病型分類は変化しています。乳幼児期発症の筋ジストロフィーは、本邦では、デュシェンヌ型、福

山型、ウルリッヒ型が多い。

•病理組織上、筋線維の変性、壊死、再生を主体とする疾患群。筋細胞、支持組織の構築に関わる蛋白をコ

ードする遺伝子異常によって発症する。

•臨床的には、進行性の筋力低下、筋委縮、は共通しているが、病型、個人により、発症年齢、進行速度、

合併症に差異が大きい。診断は、遺伝子検索である。

6 － 1）デュシェンヌ型筋ジストロフィー（スライド16）
　頻度の多いジストロフィー、ジストロフィン遺伝子異常によります。単一遺伝子異常としては最も頻度が

高い、ベッカー型筋ジストロフィー（BMD）はその軽症型です。

　DMDは、始歩の遅れがあるものの、乳幼児期早期に症状から気づかれる事は少ないです。 2～ 3歳以降

に転びやすい、走れない事に気づかれて受診、下腿仮性肥大、Gowers 徴候、高CK血症から遺伝子検査で

診断されます。5才頃をピークに運動能力は、徐々に低下、10歳前後で歩行不能となり、尖足、側弯などの

変形拘縮が進行、呼吸不全、心不全などの合併症が出現します。知的障害や発達障害も合併しますが、多く

は軽度で、普通学級で小学校生活を送れます。

6 － 2）先天性筋ジストロフィー（スライド17）
　臨床的、遺伝的、生化学的に不均一な疾患群、一つの遺伝子異常が複数の病型を示す場合や、複数の遺伝

子異常が同様の臨床症状を示す場合があり、病系分類は複雑化、日々変化しています。現在20余りの病型が

認められています。

　CMDは、新生児期あるいは乳幼児期早期から筋緊張低下、筋力低下、関節拘縮が認められ、フロピーイ

ンファント（floppy infant）として気づかれることが多いです。最重症型では早期から人工呼吸管理が必要

な場合や経管栄養の離脱が困難な場合もあります。基本的には筋力低下は全身性、左右対称性で、腱反射は

低下または消失しますが乳幼児期には認められることも多いです。個々の症例や病型により筋力低下の程度

や分布、進行度は、さまざまです。

6 － 3）筋ジストロフィーの症状、予後（スライド18）
•筋ジストロフィーでは、全身の筋機能低下により、移動機能、姿勢保持、日常生活活動のみならず、呼吸



41

スライド13

スライド15

スライド17

スライド14

スライド16

スライド18



42

不全、心不全、摂食、嚥下、消化管機能も障害されます。さらに、二次的な身体変形や廃用機能低下、合

併症状としての中枢神経障害も加わり、加齢とともに生活上の困難が増加します。

7 　先天性代謝疾患（スライド19）

•神経系の細胞（ニューロン、グリア）のうち、特に中枢神経系のニューロンはごく限られた部位を除き再

生しません。生まれた時の細胞を一生使い続けなければなりません。先端はシナプスと呼ばれ、電気的な

信号を、化学的な情報に変換するなど様々な情報のやりとりの最前線であり、その離れた場所に多くの成

分を届け、回収しなくてはなりません。必要なエネルギーの供給不足（ミトコンドリア脳筋症、クレアチ

ン代謝異常症）、蛋白合成、分解系の異常（アミノ酸代謝異常症、ライソゾーム病、有機酸代謝異常症）な

ど代謝異常とそれによる病態および病理学的変化が判明しているものを先天性代謝異常といいます。

7 － 1）先天性代謝異常の主なもの（スライド20）
　先天性代謝異常主なものを示します。症状も多様です。

8 　神経変性疾患（スライド21）

　神経変性疾患とは神経変性疾患とは脳や脊髄にある神経細胞のなかで、ある特定の神経細胞群（例えば認

知機能に関係する神経細胞や運動機能に関係する細胞）が徐々に障害を受け脱落してしまう病気です。残念

ながらまだ原因はわかっていません。脱落してしまう細胞は病気によって異なっています。大きく分けると

スムーズな運動が出来なくなる病気、体のバランスがとりにくくなる病気、筋力が低下してしまう病気、認

知能力が低下してしまう病気などがあげられます。

•スムーズな運動が出来なくなる病気：パーキンソン病、パーキンソン症候群（多系統萎縮症、進行性核上

性麻痺など）など

•体のバランスが取りにくくなる病気：脊髄小脳変性症、一部の痙性対麻痺など

•筋力が低下してしまう病気：筋萎縮性側索硬化症など

•認知機能が障害されてしまう病気：アルツハイマー病、レビー小体型認知症，皮質基底核変性症など

8 － 1）DRPLA（歯状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症）（スライド22）
•疾患の概要

　歯状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症（DRPLA）は、ミオクローヌス発作、痴呆、協調運動の障害、不随意運

動を主徴とする常染色体優性遺伝病です。日本人に好発し、脊髄小脳変性症の中では日本では一番罹患者が

多いタイプです。

　本疾患の名前は病理学的に脳基底核である歯状核、赤核、淡蒼球、ルイ体に異常を認めることに由来し、

その遺伝的原因が12番染色体上のDRPLA遺伝子の異常であることが判明しました。遺伝子の異常は、この

遺伝子の蛋白翻訳領域内のCAG繰り返し領域が異常に伸長しているトリプレットリピートの一つであるこ

と、すなわち異常に長いポリグルタミンを含む遺伝子産物をつくってしまうことが病因であることが明らか

にされました。CAGリピートの異常な伸長はPCR検査で簡便に検出されます。この検査により発症前診断

が可能でありますが、治療法が確立していない現在、その実施にあたっては周到な配慮が必要です。

•臨 床 像
　本疾患の臨床的特徴は、歩行障害など協調運動の障害ではじまり、次第に不随意運動やミオクローヌス発

作（筋の短時間の不随意な収縮）を認め、痴呆や精神症状を呈するようになり、最終的に死にいたる進行性

の経過です。発症年齢は30～50歳台が多いが、その家系内で後の世代に遺伝していくと徐々に発症年齢が早

くなり、小児期に難治性てんかん症状などで発症する例もあります。

•発 症 機 序
　連鎖解析研究により本疾患の責任遺伝子座は12番染色体上にあることが判明し、それまでの知見で脊髄小

脳変性症のいくつかがCAGリピートの異常な伸長で発症していることから、12番染色体上でCAGリピー
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ト領域をある遺伝子の蛋白翻訳領域内に同定。正常では 7～23回のリピートである領域が、DRPLA患者で

は49～75回と異常に伸長していることが明らかにされました。CAGリピート数が多いほど発症年齢が早く

なる傾向も判明しました。さらに異常に伸長したCAGリピートは、次の世代に遺伝するとさらにリピート

数が増加する傾向があり、この傾向は、母親から遺伝した場合より父親から遺伝した場合（精子形成過程で）

強く見られることも明らかになりました。したがって成人期発症のDRPLAを有する父親から伸長した

CAGリピートをもつDRPLA遺伝子を受け継いだ子供は、著しい伸長（90回）を有し小児期に発症した例

も報告されています。CAGリピート伸長の程度が強い程早期に発症する傾向（anticipation）は、マウスを

用いた実験でも証明されています。遺伝子診断法CAGリピート伸長の判定は、PCR法で比較的迅速に検出

できます。

9 　てんかんについて

9－ 1）てんかんの定義（スライド24，25）
　てんかんとは、種々の成因によってもたらされる慢性の脳疾患であって、大脳ニューロンの過剰な発射に

由来する反復性の発作（てんかん発作）を特徴とし、それにさまざまな臨床症状及び検査所見がともないま

す。（WHO（世界保健機関）編：てんかん辞典より）

　大脳の神経細胞（ニューロン）は規則正しいリズムでお互いに調和を保ちながら電気的に活動しています。

この穏やかなリズムを持った活動が突然崩れて、激しい電気的な乱れ（ニューロンの過剰発射）が生じるこ

とによって起きるのが、てんかん発作です。このため、てんかん発作はよく「脳の電気的嵐」に例えられま

す。また、てんかん発作は繰り返しおこることが特徴です。そのため、1回だけの発作では、ふつうはてん

かんという診断はつけられません。

原因】てんかんの原因は人によって様々ですが、大きくは症候性てんかんと特発性てんかんに分けられます。
＜症候性てんかん＞

脳に何らかの障害や傷があることによって起こるてんかん

例）生まれたときの仮死状態や低酸素、脳炎、髄膜炎、脳出血、脳梗塞、脳外傷

＜特発性てんかん＞

　様々な検査をしても異常が見つからない原因不明のてんかん

9 － 2）てんかんの分類（スライド27，28，29，30）
　文章同じ。以下に加える。

分類】発作は大きく分けると、全般発作と部分発作に分けられます。
＜全般発作＞

発作のはじめから、脳全体が「電気の嵐」に巻き込まれるもので、意識が最初からなくなるという特徴が

あります。

＜部分発作＞

脳のある部分から始まる発作

全般発作
■強直間代発作

（大発作、意識喪失とともに全身を硬直させ（強直発作）、直後にガクガクと全身がけいれんする（間代発

作））

■単純欠神発作

（数秒から数十秒の突然に意識消失し、すばやく回復する）

■複雑欠神発作

（意識障害にくわえて他の症状、自動症やミオクロニー発作などを伴う）

※自動症（舌なめずり、揉み手、一見目的にかなった行動をする）

※ミオクロニー発作（体を一瞬ビクっとさせるものから意識消失して倒れるものまで様々）
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■点頭発作

（全身の筋肉の緊張が高まり、頭部前屈、両手を振上げる、両脚の屈曲という形をとる）

■脱力発作

（全身の力が瞬時になくなって崩れるように倒れる）

部分発作
■単純部分発作

（意識はたもたれている）

■複雑部分発作

（意識が消失する）

■二次性全般化発作

（部分発作から始まり、全身のけいれんが起こる）

9 － 3）てんかんの検査（スライド31）
【脳波検査】

　てんかんは脳の神経細胞の電気的発射によっておきますが、この過剰な発射を脳波検査で記録することが

できます。そのため、脳波検査はてんかんの診断のために最も重要な検査です。

　脳波検査は診断のみでなく、てんかんの発作型の判定にも役立ちます。

　何回検査しても安全ですし、痛みもありません。

【脳波検査の他にも】

　CT検査やMRI 検査などは、脳腫瘍や脳外傷などを画像で確認できるため、てんかんの検査に有効です。

PET／SPECT、MGEなどもてんかんの検査に使われます。

【血液・尿検査】

　血液・尿検査もてんかんの診断に欠かせない検査です。

　てんかんの発作は様々な原因でおこりますので、原因検索のために血液や尿の検査をします。

　また、てんかんの薬物治療は長期間にわたり薬を飲み続ける必要があるので、服用する前に体の状態を調

べる必要があります。

9 － 4）てんかんの治療法と予後（スライド32）
【治療方法】

　てんかんの治療は、薬物治療（服薬治療）が主流です。

【抗てんかん薬とは】

　ここで言う薬とは「抗てんかん薬」を指します。抗てんかん薬は、脳の神経細胞の電気的な興奮をおさえ

たり、興奮が他の神経細胞に伝っていかないようにすることで発作の症状をおさえる薬のことを言います。

薬物治療の他にも…

•外科治療などがありますが、十分な服薬治療を行っても発作が抑制されないときに行います。

9 － 5）てんかん治療の原則（スライド33）
　てんかん治療は、治療のさじ加減が大事です。あまりてんかん発作を止めることに専念してしまうと、活

動性が低下したり、呼吸嚥下障害がおこったり、内臓／血液障害が起こったり、発作の悪化を招くことがあ

ります。そこで、けいれん発作が続くことによる脳損傷を防ぐことや、発作による負傷、窒息の予防や、発

作による苦痛、生活への支障や頻回の発作による発達の障害、機能低下を防ぐことを目的に治療目標を立て

ることが大事です。

9 － 6）てんかん発作と誤解しやすい状態、鑑別が必要な状態（スライド34）
　てんかん発作と思っても違う場合があるので注意が必要です。スライドに示すように、筋緊張の間歇的出

現、不随意運動、チック、入眠時のピクつき、驚愕発作、クローヌス、心臓発作、憤怒痙攣、低血糖発作、

常同行為（首ふりなど）夜驚、夢中歩行、ヒステリー、偽発作、過呼吸症候群、泣き入りひきつけなど、鑑

別が必要です。
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9 － 7）発作時の対応（スライド35，36）
　発作時の対応について述べる。1．まず観察が重要である。発作がどういうタイプか？持続時間は？バイ

タルチェック（呼吸、心拍、血圧など）などよく観察し、同時にその程度によって、どこの場所で処置する

かも考えておきます。2．次に、窒息、けがなどの事故防止の視点をもって、窒息、誤嚥を防ぐように体位

に注意します。 3．発作が持続する場合は、まず、気道の確保をし、体位、酸素濃度の測定、値によって

は、酸素吸入などし、発作を止める処置として、ダイアップ座薬やエスクレ座薬の挿肛をします。痙攣重責

状態になったときは、救急車へ連絡します。

9 － 8）てんかんの薬物療法―部分発作―（スライド37）
•　単純部分発作：カルバマゼピン、ゾニサミド、フェニトインバルプロ酸、クロナゼパム、トピラマート、

ガバペンチン、フェノバルビタールなど

•　複雑部分発作：カルバマゼピン、ゾニサミド、フェニトインバルプロ酸、クロナゼパム、トピラマート、

ガバペンチン、フェノバルビタールなど

•　二次性全般化：カルバマゼピン、ゾニサミド、フェニトインバルプロ酸、クロナゼパム、トピラマート、

ガバペンチン、フェノバルビタールなど

9 － 9）てんかんの薬物療法―全般発作―（スライド38）
•　欠神発作：バルプロ酸、エトスクシミドクロナゼパム、クロバザム、ゾニサミド

•　ミオクロニー発作：パルプロ酸、クロナゼパムニトラゼパム、クロバザム、ゾニサミド、エトスクシミ

ド

•　強直発作：ゾニサミド、バルプロ酸、フェニトイン、クロナゼパム

•　強直間代発作：パルプロ酸フェニトイン、カルバマゼピン、フェノバルビタール、ゾニサミド、クロナ

ゼパム

9 －10）てんかん性脳症（スライド38）
•　てんかん性脳症は、てんかんに伴い脳の働きが弱まり知的障害や運動障害などをきたす病気のグループ

で、それぞれの病気は年齢により特徴的な症状を示します。

•　てんかん性脳症に含まれる代表的な病気として、ウエスト症候群（もしくは点頭てんかん）、大田原症候

群（もしくは早期乳児てんかん性脳症）、早期ミオクロニー脳症、レンノックス症候群、乳児重症ミオクロ

ニーてんかん、ランドー・クレフナー症候群、ミオクロニー失立発作てんかん、ミオクロニー欠神てんか

んなどが挙げられます。

•　てんかん性脳症は、脳の低酸素や感染症、事故などによる脳損傷によっても生じますが、一部の患者さ

んでは、遺伝子配列の違い（変異）によって生じます。
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スライド39

スライド38

スライド40
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　　 筋緊張亢進

1 　筋緊張とは、以下のように定義されています。

•神経生理学的に神経支配されている筋に持続的に生じている筋の一定の緊張状態

•骨格筋は何も活動していないときにも絶えず不随意的にわずかな緊張をしており、このような筋の持続的

な弱い筋収縮

•安静時、関節を他動的に動かして筋を伸張する際に生じる抵抗感

　これらは神経学的、生理学的、臨床的な概念を含みます。

　重症心身障害児、者にとって筋緊張亢進は、診察時の受動的運動に対する所見より、錐体路障害による痙

縮と錐体外路障害による固縮に分けられます。実際は、生活の中で実感される「つっぱり」「緊張が高い」

は、痙縮、固縮にとどまらず、筋緊張が変動するアテトーゼ、ジストニアなどの不随意運動や異常姿勢も含

まれます。ここでは、過緊張状態について述べます。

2 　筋緊張を高める要因

　筋緊張を高める要因としては、スライド 1に示すように、「精神的要因」、つまり興奮したり、逆にストレ
スや不安、環境の変化などでみられたり、「痛み」歯の痛み、中耳炎、筋肉痛、関節痛、逆流性食道炎による

胸やけの痛みや、腹痛、尿路結石、尿閉などによることもあります。また、自分で不調を訴えられないと「体

調」の変化、つまり発熱や風邪などの感染症によって緊張が亢進したり、「呼吸の苦しさ」や、不眠が続くな

どの、「睡眠リズムの乱れ」や、「月経」、また暑すぎたりする「気温の変化」などが原因となることがありま

す。重症児、者と接する場合多様な原因について考えられるようにしておくことは大事です。

3 　悪循環について　（スライド 2）

　筋緊張亢進が起こるとそのことによって、発熱したり、腹圧がかかるため胃食道逆流がおきたり、筋肉痛

が起きたり、良眠できなくなったり、ストレスがかかってきます。そのため、より一層緊張が高まるという

悪循環が回りだします。そのため、対策としては、原因、要因を検討し、除去していくこと、また、緊張を

緩和するための姿勢保持に努める（体を起こしたり、体を丸くして、緊張を断ち切る）、精神的、心理的アプ

ローチなどの環境調整や、薬物療法（筋緊張緩和薬や精神安定薬、催眠剤など）が検討されます。スライド
3は、筋緊張亢進が、呼吸苦を起こす悪循環の原因を示します。つまり、筋緊張亢進することで、首がのけ
ぞるなど、気管が狭くなり、また、胸郭が動きにくくなり、広がりも悪くなるため、呼吸が苦しくなります。

呼吸が苦しいと余計に緊張が高まり、悪循環が回りだします。そのための対策としては、リラックスする姿
勢調整（リラクゼーションという）をしたり、首を前屈させてのどを広げたり、痰が出しにくいようであれ

ば、吸入などをしてあげたりします。

（毛呂病院光の家療育センター　鈴木　郁子）
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スライド1

スライド 2

スライド 3


