
ダウン症候群の現状と問題点 
平成24年4月1日児童福祉法改正により 重症心身障害児施設 
から 医療型障害児入所施設・療養介護事業所へ移行 

みさかえの園総合発達医療福祉センターむつみの家  

近藤達郎 
平成２７年度バンビの会療育相談会in五島 



ダウン症候群の概略 

本日の内容 

ダウン症候群の方の療育、教育 及び
成人知能指数と脳内伝達物質 

ダ ウ ン 症 自 然 歴 調 査と退行様症状 

ダウン症候群と排尿障害 

ダウン症者への退行様症状・排尿障害に対する
塩酸ドネペジル療法 

ダウン症候群トータル医療ケア・ フォーラム 



ダウン症候群の出生数 約2500〜3000名／年 

染色体検査がわが国で 
保険適応になった年 

1974年 

つまり、わが国では、年齢が高いダウン症者は染色体検査を 
受けていないことがあり、そのために年長者の状況を正確に 
把握するのは極めて困難である。 

わが国のダウン症者数 推定約 8 万人 

0〜15歳 約 3 万人   16歳以上 約 5 万人   

ダウン症者の平均寿命 推定 60 歳前後 

最長年齢は、70歳代後半以上であることが予測される。 

日本におけるダウン症候群の概要 



ダウン症者の生命予後の変遷について 
Zigman WB. Atypical aging in Down syndrome. 
Developmental Disabilities Research Reviews 18: 51-67, 2013. 

55歳以上のダウン症 (DS) 者は米国で21万人以上いると推測 
 

死亡率：英国（1942-1952）252名 DS児/231,619名出生児 
           （1955年報告）の報告 
  1ヶ月, 1歳, ５歳の時点の死亡率はそれぞれ40%, 50%, 60% 
 

生存率：a. 1989年 1歳, ５歳, ８歳の生存率は、それぞれ  
                 87%, 83%, 82% 
   b. ニューヨーク(1983年〜2006年の6,819名のDS児のコホー  
      ト調査）15歳と25歳の生存率は、それぞれ88.9%と87.5%。 
 

平均寿命：a. 1933年 9歳     b. 1975年 約50歳（日本） 
 c. 現在 DS男性の平均寿命が61.1歳、女性が57.8歳 
      2008年 70歳の21トリソミーの認知症症状を全く持たない 
      健康な男性報告あり。 



ダウン症候群の方の療育、教育 
   および 成人知能指数と 

 脳内伝達物質 

染色体障害児（者）を支える会 
（バンビの会） 



2.療育開始時期
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4.療育指導を受けた印象
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3.療育指導のペース（ 2003）
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2.就園開始時期（ 2003）
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7.小学校の場所（ 2003）
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9.中学校（ 2003）
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15.高校の場所（ 2003）
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表４ 学校卒業後の状況 高校入学状況 (2003) 
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田中・ビネー（Ｖ）検査の生活年齢を16歳に 
固定した際のダウン症者のIQ 

16歳以上30歳までのダウン症者 
の知的年齢においては少なくとも、 
大きな変動はないようである。 
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ダウン症者の独歩獲得月齢と田中・ビネー（Ｖ）検 
査の生活年齢を16歳に固定した際のIQとの関係 



IQ 

田中ビネー検査(V)で生活年齢 
を16歳に固定した場合の分布 

南雲直二：16歳以上のダウン症候群者のIQ分布 
と性差. 心理学研究65; 240-245, 1994. 
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ダウン症候群における主な神経伝達物質 

種 類 は た ら き 

 
 

モノアミン 

ドーパミン 快楽や多幸感を与えるとともに、動機付けや積極的な行
動を促す。意欲や運動調節、ホルモン調節などに関わる。  

ノルアドレナリ
ン 

怒りや不安、恐怖の感情を生む他、覚醒や記憶とも関係
がある。不足するとうつ状態になることが知られている。  

セロトニン 睡眠や体温の調節の他、過剰な興奮や衝動、抑うつ感を
軽減する。不足するとうつ状態になることが知られている
他、片頭痛の発症にも関係するという説がある。  

   βーエンドルフィン 強い痛みやストレスに対して、多幸感や鎮痛作用をもた
らす。ギャバと同じような働きをする。  

 

アミノ酸 
γーアミノ酪酸 
 （ギャバ） 

不安を鎮め、心身の緊張を解く抗不安作用、催眠作用や

けいれんを静めたりする作用がある。  

グルタミン酸 興奮性の神経伝達物質で、学習や記憶に大きな役割を
果たす。  

   アセチルコリン 大脳皮質や海馬などに広く分布し、記憶力や学習意欲な
どを高める。  

   神経ペプチド 鎮静作用、抗うつ・抗不安作用の他、食欲を高めて摂食

を促進させる。  

Das D et al. 2014 



みさかえの園総合発達医療福祉センターむつみの家 

ダ ウ ン 症 自 然 歴 調 査 
と退行様症状 



生活の場 
 

  自宅        269名 
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外観老化 
徴候 

年齢 
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DS者における外観老化徴候 



ダウン症者における最も能力的に高い年齢 
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日常生活能力が中等度〜 
高度低下したダウン症者 
 

  総数     13  （6.4%） 

  性別  男性  7,  女性 6 
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能力低下が起こったダウン症者（DSPD*)の 

移動運動能力/ 会話能力 / 日常生活能力の現状 

全 DS DSPD 
移動運動能力 会話能力 日常生活能力 

全 DS 全 DS DSPD DSPD 

*DSPD:Down Syndrome People with Deterioration   



これはダウン症者に特有の臨床症状か? 

• 社会性とコミュニケーション能力の低下 

• 思春期から成年期のダウン症者 

• 12-24 ヶ月以内に起こる 

• その後は比較的症状が変わらない 

• うつ病薬で効果が乏しい 

若年型 
アルツハイマー病 

• 中年発症 

• 長年かけて徐々に 

    進行 

うつ的状態 

• SSRIや抗うつ薬で 

  反応 
• 甲状腺機能低下症 

• 中枢神経疾患 

• その他 



「ダウン症候群における社会性に関連する能力の退行様症状」 
 Regression of Social and Communication Skills in Down syndrome  

  
  ダウン症者の日常生活能力が、1〜2年という比較的短期間に低下する場合が
あることが知られている。この症状は、生活環境の変化が契機となって発症するこ
とがある点や臨床像は、「認知症」や「うつ的状態」に類似している。しかし、アルツ
ハイマー型認知症よりも発症年齢が若く、生命予後への影響が認められないこと、
抗うつ薬への反応に乏しいことなどから、これらとは異なる病態であると想定され
る。さらに広汎性発達障害の併存のみによる説明も難しい。 
  我が国では1993年より主に教育研究者らが、この現象病態を「急激退行」と称し
議論してきたが、原因が現時点で確定されていないことや、精神医学的な意味合
いでの用語の妥当性を欠くこと、そして精神神経科、心療内科や臨床心理学の研
究者の間で「急激退行」という用語が十分に浸透しているとは言い難いことより、そ
の病態をより明確に定義するとともに、「ダウン症候群における社会性に関連する
能力の退行様症状（英文名：Regression of Social and Communication Skills in 
Down syndrome）」と命名することを提唱したい。ただ、その特徴は「日常生活能力
の低下」と大枠でくくる事はできるものの、主たる臨床所見の程度やバラツキ及び
その後の経過について不明な点が多い。さらに、個々の所見について客観的な判
定基準を設けることができるかどうかに関しても、更なる検討が必要である。 

日本小児遺伝学会ホームページ より 



September 2009 

ダウン症者における非典型的な症
候 

人生におけるある出来事に関連して悪化する
十代あるいは成年期初期のダウン症者の事
例が報告されている。これは改善が難しいか
、改善に長い年月がかかる。論文でほとんど
報告されていないが、悪化の特徴は表面上
認知症やうつ的状態に似ている。しかし、認
知症で推定される進行やうつ的症状で考えら
れるような薬物療法などでの改善が認められ
にくい。 

 臨床像としては、精神、身体活動の全身性の減弱、以前興味のあったものに対
しての明らかな消失、および機能レベルの以前認められていた状態よりの低下と
して捉えられている。この問題がどのように概念化されるべきかは現在のところ不
明瞭である。うつ的状態が可能性のある要因であれば、抗うつ性薬物治療は注
意深い反応モニタリングと共に示されるかもしれない。神経心理学的機能の全体
的評価は認知症のような進行性疾患がないことをチェックするために有用である
。治療上のアプローチとして、第一に以前の機能の状態に次第に戻すのに役立
つ療育がされている。  



 （厚労省班研究2011より） 

1. 動作緩慢    2. 乏しい表情 
3. 会話、発語の減少   4. 反応が乏しい対人関係     
5. 興味喪失    6. 閉じこもり 
7. 睡眠障害    8. 食欲不振         
9. 体重減少 

5項目以上 ： 急激退行 
2-4項目 ： 急激退行の疑いあり 
0-1項目 ： 急激退行は否定的 

1-2年という比較的短期間に上記症状がそれ以前と比べて 
より明確になること。 

「ダウン症候群における社会性に関連する能力
の退行様症状」の診断基準 



日本障害者歯科学会認定医へのアンケート調査により以下のこ
とが判明した。 

長崎を中心とした成人の自然歴アンケート調査では、何らかの 
介護者の対応が必要な方が17.1%、介護者が対応しても難しい 
方が6.5%（日本全体での15才以上の試算では3,199名）であっ 
た。 上記のアンケート結果とほぼ同等の結果であった。 

社会性に関連する能力の退行様症状を示すダウン症児・者は 
全体で約4％の可能性がある。日本でのダウン症者に換算すると 
3,300〜3,400人となる。15歳以上と未満では、351：38 で、ほぼ 
9 : 1であるので、3,000〜3,100 人: 300〜400人 となる。 

障害者歯科医は年齢に関係なく幅広いダウン症児・者の診療 
にあたっていた。別の日本小児遺伝学会アンケート結果では、 
医科系はトランジションの問題など必ずしもうまく行っていない。 

「ダウン症候群における社会性に関連する能力
の退行様症状」の頻度 



日本小児遺伝学会会員のアンケートから 
（H18.6.13  発送数：209  返信数：102） 

いいえ
32%

はい
68%

(1) 先生はダウン症候群患者を 
 実際に診療されていますか？ 

N=102 

はい 
68% 

いいえ 
32% 



日本小児遺伝学会会員のアンケートから 
（H18.6.13  発送数：209  返信数：102） 

(2)その患者の年齢は？ 

a. 〜10歳 c. 15歳〜 b. 10〜15歳 
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ダウン症者へのアリセプト療法家族会へのアンケート調査結果 
（2012.3.30〜2012.4.18） 

45名中の急激退行9項目における該当数と相談内容の関連 

急激退行9項目：(1) 動作緩慢、(2) 乏しい表情、(3) 会話、発語の減少、(4) 対人関係に

おいて乏しい反応、(5) 興味消失、(6) 閉じこもり、(7) 睡眠障害、(8) 食欲不振、(9) 体重減少 
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ダウン症者へのアリセプト療法家族会へのアンケート調査結果 
（2012.3.30〜2012.4.18） 

45名中の急激退行9項目における該当数と相談内容の関連 

急激退行9項目：(1) 動作緩慢、(2) 乏しい表情、(3) 会話、発語の減少、(4) 対人関係に

おいて乏しい反応、(5) 興味消失、(6) 閉じこもり、(7) 睡眠障害、(8) 食欲不振、(9) 体重減少 
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ダウン症者へのアリセプト療法家族会へのアンケート調査結果 
（2012.3.30〜2012.4.18） 

急激退行9項目中4項目以上の該当症例20例と各症状との関連 

急激退行9項目：(1) 動作緩慢、(2) 乏しい表情、(3) 会話、発語の減少、(4) 対人関係に 

おいて乏しい反応、(5) 興味消失、(6) 閉じこもり、(7) 睡眠障害、(8) 食欲不振、(9) 体重減少 
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ダウン症者へのアリセプト療法家族会へのアンケート調査結果 
（2012.3.30〜2012.4.18） 

急激退行9項目中4項目以上の該当症例20例と3項目以下の 
該当症例23例の各症状との関連（パーセンテージ） 

急激退行9項目：(1) 動作緩慢、(2) 乏しい表情、(3) 会話、発語の減少、(4) 対人関係に 

おいて乏しい反応、(5) 興味消失、(6) 閉じこもり、(7) 睡眠障害、(8) 食欲不振、(9) 体重減少 
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ダウン症者へのアリセプト療法家族会へのアンケート調査結果 
（2012.3.30〜2012.4.18） 

急激退行9項目中4項目以上の該当症例と各症状の発症との関連 

急激退行9項目：(1) 動作緩慢、(2) 乏しい表情、(3) 会話、発語の減少、(4) 対人関係に 

おいて乏しい反応、(5) 興味消失、(6) 閉じこもり、(7) 睡眠障害、(8) 食欲不振、(9) 体重減少 
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ダウン症候群と排尿障害 



   ダウン症児において、泌尿生殖器系の疾患がしばし

ば合併することが知られている。しかし、排尿に関しては

ほとんど知られていなかった。一方、患者さんのご両親

は、ダウン症候群の子ども達の排尿回数が少なく、排尿

を促していることを多く経験する。 

    ダウン症候群患者で排尿機能の実態を解明するとと

もに、塩酸ドネペジルの効果についても検討した。 

ダウン症候群と排尿機能 



残尿出現頻
度 

％ 

＊平均1回排尿量の20％以上の残尿を有意な残尿とした。 

6.0 5.6 

16.2 

33.3 

10歳以下 10〜15歳 15歳以上 45歳 

 25 

  0 

成人ダウン症女性患者 21名  年齢：32歳～58歳 （平均 45.1歳） 

ダウン症候群患者の残尿出現頻度 

P<0.05 

P<0.05 



 bell-shaped 
（Normal） 

 tower-shaped 
（overactive  
Bladder） 

     plateau 
  （organic outlet 
tract obstruction） 

        staccato 
（a tonic sphincter  
  contraction  
  during voiding） 

Interrupted 
（ an underactive  
or acontractile  

detrusor ) 

 DS児・者におけるウロフロメトリー解析結果 
International Children’s Continence Society (ICCS) に従って判定  

Bell-shaped 10 18 21 60 

Tower-shaped 0 0 1 3 

Plateau 20 37 4 11 

Staccato 11 20 3 9 

Interrupted 5 9 2 6 

poor study 9 16 4 11 

DS (n = 55)             Controls (n = 35) 
 n       (%)                   n        (%) 

Kitamura et al. Pediatr Int 20１４ 



mL/sec 

sec 

 Qmax 

最大尿流率（maximum flow rate ; Qmax）による検討 

DS people: 14.9 mL/sec 
Control:   21.2 mL/sec 

t 検定でDS群のQmax平均値は有意に低い（P＝0.001） 

Voiding dysfunction in adult : < 15mL/sec  

Average of Qmax 

Kitamura et al. Pediatr Int 20１４ 



染色体障害児（者）を支える会（バンビの会） 

Down症候群の性の問題 



ダウン症者両親の性に関する悩み 

悩み有り 

 57.1％ 

悩み無し 

39.3％ 

＊患児の性別での差：無し 

N=56 無
回
答 



悩みの内容 

◆二次性徴後の変化（月経、精通など）の対応 
 

◆性的被害・加害の心配 
 

◆性欲への対応 
 

◆精神的、身体的症状に影響を及ぼさないか 

 



性的被害 

被害なし 98% 

言葉による被害 2% N=56 



男児の勃起 

0
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60

勃起あり 勃起なし わからない

（％） 
＊患児の精神・発育レベルでの差はなし 

N=30 



男児のマスターベーション 

◆男児30名中9名がマスターベーションを行っていた。 

◆年齢は8歳以上で行っていた。 

◆13歳以上でみると41.1%の男児が 

  マスターベーションを行っていた。 

◆患児の精神・発育レベル 

  での差はなし 

◆マスターベーションを行っている 

  9名のうち6名が射精も認められた。 

41.1％ 



性教育について 
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必要 不要 わからない

（％） 
＊患児の性別での差：無し 

N=56 



ダウン症男児の外陰部異常 

◆ダウン症男児38名中9名（23.7%）が外陰部の  
異常を認めた。 

  ＜異常の内訳＞ 

    外尿道口異常（尿道下裂、停留精巣） 
 

◆健常ボランティア300人では、軽度の陰茎回転症
1例を認めるのみで99.7％が正常であった 

 

◆ダウン症男児では外陰部の異常は有意に多い。 



妊孕性について 

◆成人女子ダウン症； 

  結婚・健康児の出産例がある。 

 

◆成人男子ダウン症： 

  妊孕性は？ 

  



（東京小児病院・東邦大学・帝京大学の共同研究） 
                   2006年4月：日本泌尿器科学会 

 

●15歳～54歳のダウン症7例を検討 
 

 

 

 

 

 

 
 

       高ゴナドトロピン型性腺発育不全 
 

ダウン症男子の妊孕性 

テストステロン 

（男性ホルモン） 

 低値～基準値下限 

LH/FSH(ゴナドトロピン）  高値 

精巣  全例萎縮 



お子様（ダウン症候群）の結婚とお子様について 

1
2
3

お子様の結婚を 
N=63 

望む 
(17.5 %) 

望まない 
(65.0 %) 

わからない 
（17.5 %) 

子どもができる事を 

1
2
3

望む 
(27.3 %) 

望まない 
(63.6 %) 

N=11 

わからない 
（9.1 %) 



ダウン症者への退
行様症状・排尿障
害に対する塩酸ド
ネペジル療法 

ダウン症候
群トータル
医療ケア・ 
フォーラム 

染色体障害児（者）を支える会（バンビの会） 

継続して行っていること 



アリセプト療法の必要性を感じた経緯 

平成12年（2000）：バンビの会会長を拝命 

昭和63年（1988）：バンビの会設立 

 この頃には、リハビリを含む療育や教育の方もある程度レールが引かれてい
るように感じていた。医療も小児科を中心に介入ができている状況だった。そ
の当時は、純粋に小児科領域（学校位まで）しか考えることができなかった。
ただ、その当時から、ダウン症候群とアルツハイマー病との関連や、精神的ス
トレスなどで非常に体調を崩し、そのままで経過するダウン症の方がおられる
ことは知っていたし、そこが最後の課題かなと感じていた。 

平成13年（2001）7月10日：地域医師会生涯教育研修会 

平成11年（1999）：アリセプトが日本で認可 

 この時に、「塩酸ドネペジル（アリセプト）」の存在を知った。もしかしたら、この
薬剤は、ダウン症候群の方に福音をもたらすかもしれないと直感し、アリセプト
の担当者に相談を持ちかけた。それと同時に、文献で調べたところ、Lancetな
どにダウン症に対してのアリセプトの有効性が記載されており、実際に動き出
した。 



ダウン症候群へのアリセプト療法が動き出した経緯 

平成14年（2002年） 6月11日：スタート。 

平成13年（2001年）12月：長崎大学教育学部附属養護学校に本研究の説明と
協力を打診（共同研究のスタート）。 

 平成13年7月にアリセプトの存在を知り、そこから様々な関連文献を読み、本
薬剤はダウン症者の福音になり得ることを感じた。問題になるのは、QOLを測る
評価法であると思われ、長崎大学附属養護学校に相談に伺い、了承を得た。 

平成14年（2002年） 1月 ：長崎大学医学部附属病院薬剤部に本研究の説明と
協力依頼。基本方針及び詳細を検討。 

本研究は調剤の必要性もあり、また、薬剤を使用するということで本大学附属病院 
薬剤部の協力は不可欠で、相談に伺い、了承を得た。 

平成14年（2002年） 4月 ：長崎大学医学部倫理委員会にて本検討の承認。 

臨床研究であるため、倫理委員会の承認が必要となることより承認を得た。 

現在に至る 



ダウン症候群における社会性に関連す
る能力の退行様症状への対応 

先ずは、ダウン症者の特徴をよく 
理解した環境整備 

それでもなかなか心配の度合い 
が改善しない場合には・・・・ 

その症状に最も見合った薬物 
療法を含めての診療を並行し 
て考慮する 



ダウン症者へのドネペジル療法家族会への 
アンケート調査結果 （2012.3.30〜2012.4.18） 

急激退行9項目：(1) 動作緩慢、(2) 乏しい表情、(3) 会話、発語の減少、(4) 対人関係に 

おいて乏しい反応、 (5) 興味消失、(6) 閉じこもり、(7) 睡眠障害、(8) 食欲不振、(9) 体重減少 

非常に良かった (7/17) 

まずまず良かった (4/17) 

何とも言えない (5/17) 

変わらず (1/17) 

41.2 % 

23.5 % 

29.4 % 

5.9 % 

ダウン症候群における社会性に関連する能力の退行様症状9項目中4項
目以上の該当症例17例において塩酸ドネペジルの効果 

1

2

3

4

41.2% 

23.5% 

29.4% 

5.9% 



心身機能チェックリストから過半数に改善が認められた効果 
                   （34名によるアンケート調査より） 

好きな物で遊んだり、好きなことをする時に笑顔が見られ、 
機嫌良く快活に取り組むことができるようになった (22/34) 

精神的な元気さ（活力や精力）が出てきた (21/34) 

人に思いやりをもって接したり、愛想をもって接するといった他人 
との協調性が出てきた (20/34) 

状況に見合った感情を出すことができるようになった 
(20/34) 

他人に注意や感心を向けることが出来る (19/34) 

人と目を合わせる、コミュニケーションとる、または友だちと遊ぶ 
ことが出来るようになった (18/34) 

ダウン症者への塩酸ドネペジル療法のアウトライン 



1 

2 

3 

4 

5 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 年 

非常に良い 

まずます良い 

何とも言えな
い 

もう少し何と 
かなれば 

非常に困って 
いる 

2,4 
1,2,4 

ドネペジル単独服用患者の現時点状況 



2 (14.3%) 

0 

4 (28.6%) 

6 (42.9%) 

8 (57.1%) 

10 (71.4%) 

非常に良好 まずまず 
良好 

何とも言 
えない 

もう少し何
とかなれ
ば 

複数回答（2名） 2,3   1,2,4  
 と回答 

複数回答（12名）  

非常に困
っている 

ドネペジル単独で効果不十分例 
現在そのような例には、他の向精神薬や漢方を併用して
いる。それで、まずまずの状況になっている。 



ダウン症者へのドネペジル療法家族会への 
アンケート調査結果 （2012.3.30〜2012.4.18） 

排尿障害が中心であった12名において塩酸ドネペジルの効果（回答数 8 ） 

非常に良かった (5/8) 

まずまず良かった (3/8) 

何とも言えない (0/8) 

変わらず (0/8) 

62.5 % 

37.5 % 

62.5 % 

37.5 
% 



塩酸ドネペジルによる残尿量の減少 

0

10

20

30

40

50

60

70

80

90

100

残
尿
量
（
ｍ
ｌ）

開始時 現在

ダウン症女性 21名 P<0.01 

投与5ヶ月後 開始時 
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Case-1 
アリセプト投与前 

アリセプト投与後 

Case-2 
アリセプト投与前 

アリセプト投与後 

塩酸ドネペジルによるウロフロメトリーの変化 



ドネペジル 
血中濃度 

ダウン症候群患者では、 
コントロール群と比し、 
有意差をもって高い傾 
向がある。これが、副 
作用がでやすいのと関 
係すると思われる。 
血中濃度をはかること 
でより安全に使用でき 
ると思われる。 1 2 3 4 5 

mg/day 

0 

10 

20 

30 

40 

ng/ml 

7.8 (6) ± 2.5   

17.5 (6) ± 2.5 *   11.2 (2) ± 2.5   

18.5 (62) ± 6.1   

24.6 (28) ± 8.5   

27.3 (6) ± 3.8 *   

日本人 

ダウン症者 

日本人コントロール 

P<0.05 * 

2 mg/ day: 8.7, 13.7 ng/ml (n=2) 

3 mg/day:  6.7-44.2 ng/ml (n=62) 

4 mg/day:  13.8-47.6 ng/ml (n=28) 

5 mg/day:  21.0-33.4 ng/ml (n=6) 



ダウン症者への塩酸ドネペジル療法の効果に 
対しての考察 

ダウン症者のアセチルコリンの状況は2段階において考慮する 
必要がある。１つは、もともとコリン作動性状態が不安定な時期 
（体質的にづっと続くか否かは不明）に何らかの誘因があれば、 
内向的な問題などを起こしやすくなるかも知れない。人によっては 
排尿障害という形で症状を呈するかも知れない。これらは、塩酸 
ドネペジルでコリン作動性を少し改善させると良い方向に向かわ 
せる一因になりうるかも知れない。もう１つは、アルツハイマー型 
認知症である。これについても、コリン作動性を高めておけば、 
  症状的に少しは遅らせることに寄与できるかも知れない。 

血液中のアセチルコリンを測定できるシステムを確立
する必要性がある。 



0 10 20 30 40 50 60 

年齢（歳） 

Ach濃度（µM） 
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DS男性 

DS女性 

DS男性 
採血後アリ服用 
DS女性 
採血後アリ服用 

DS男性 
採血時アリ服用1ヶ月 

コントロール男性 コントロール女性 



DS者の血中アセチルコリン値は、健常者と比べてむしろ高い結果 
であった。末梢アセチルコリンの作用が全て判明されている訳では 
ないが、少なくとも末梢性のコリン作動性は悪くないことが推定。 

このことは、ダウン症者の排尿障害などには、末梢性のアセチル 
コリンエステラーゼ阻害剤が効果が乏しく、中枢選択性の同剤で 
ある塩酸ドネペジルが効果的であることと矛盾しない。 

ダウン症者のアセチルコリンの不具合（または不安定性）は末梢 
ではなく、中枢神経系が中心になっていると推測される。採血で、 
その不安定性を判定することは難しい。 

脳内のアセチルコリン状態を侵襲性を伴わずに判定することは、 
困難であるために、現状では臨床症状で追って行くのが現実的 
かも知れない。 



DS者への塩酸ドネペジル療法について 
今後検討すべき点（まとめ） 

本当に塩酸ドネペジル療法が必要な方に、保険診療として、 
利用できるようになること。 

塩酸ドネペジル療法のガイドラインの必要性。 

塩酸ドネペジル療法を含めてトータルの医療支援体制確立の
必要性。 

社会的整備の必要性。 

ドネペジル服用ダウン症者で療育手帳の等級が軽くなった方 
がいる。それと伴に、福祉政策的に補助が少なくならないよう 
に考える必要がありそう。 

退行様症状についての病態を更に検討すること。 



ダウン症候群患者の包括的医療ケア・フォーラム 

第１回: 平成18年6月18日（日） 

第２回: 平成19年12月16日（日） 

第３回: 平成21年1月31日（土）   

第４回: 平成22年3月7日（日）  

第５回: 平成23年2月12日（日）  

第６回: 平成24年12月2日（日）  

第７回: 平成26年2月2日（日）  

第８回: 平成27年2月7日（土）  

ダウン症候群に関する医学・医療の発展は日進月歩で、
地域内での生活に基盤をおくようになるにつれ、そのQOL
の向上の上からも最新の医療的ケアの知識・情報を患者
／家族が手にいれることは重要である。今回、種々の医
療分野の専門医によるダウン症候群の合併症について
の講演と聴衆を交えた質議応答を行うことで全般的な医
療情報を得ることを目的に、医療に特化したケア・フォー
ラムを開催した。 



ダウン症候群患者の包括的医療ケア・フォーラム 

これまで取り上げた内容 

眼科疾患と医療的ケア 
耳鼻咽喉科疾患と医療的ケア 
心疾患と医療的ケア 
膀胱機能障害と医療的ケア 
性の問題 
血液・免疫疾患と医療的ケア 
QOL向上のための塩酸ドネペ 
ジル療法（複数回） 
歯科的支援について 
産婦人科疾患について 
整形外科的諸問題について 
排尿機能とケアについて： 
精神的諸問題を考える 

告知に関する問題を考える 

自然歴について  
精神的諸問題について 
米国のダウン症候群について 
の現状（Dr. Karen L.Summar） 
ダウン症者への塩酸ドネペ 
ジル療法  
ハンディを負われた方々が 
地域社会で幸せに生活する 
ために（家族、教育、施設、 
法律、福祉の専門家より） 
 ダウン症候群と肥満（栄養士、 
理学療法士、医師の立場より） 

シンポジウム 

ダウン症候群と自律神経障害 



ダウン症者を中心にした家族は 
     医療に何を期待しているのか？ 

2014.10      対象：ダウン症者家族 196名 
回答数：101名 (51.5%) 

年齢：20歳未満 44名、20歳以上  32名、不明  0名 
療育手帳： A1+A2   47名、B1+B2  27名、不明 2名 

1

2

3

Q１. あなたは現
在の医療に満足
していますか？ 27.4% 

67.1% 

5.5% 
あまり満足していない 

まずまず満足している 

とても満足している 

全く満足していない ０% 



ダウン症者を中心にした家族は 
   医療に何を期待しているのか？ 2014.10      

Q２. 現在の医療にどんな問題がありますか？（複数回答） 

1

2

話を聞いてもらえない 親身でない 

1

2

各科の連携が悪い 

1

2

最新の情報が乏しい 

1

2

トータル診療が不備 

1

2

1

2

その他 

89.3 

10.7 

58.7 

41.3 

84.0 

16.0 

85.3% 

14.3% 

90.7 

9.3 

76.0 

24.0 

いいえ いいえ いいえ 

いいえ 

いいえ 

いいえ 

はい はい はい 

はい 

はい 

はい 



ダウン症者を中心にした家族は 
      医療に何を期待しているのか？ 
Q３. 今後どのような医療を期待するか？ 

出生前診断の進歩 

急激退行様症状のように急に問題が起こった場合の対応 

精神的諸問題の対策 

今の医療をより充実させる事 

知的能力向上 

根本的に染色体異常を治す研究 

重要 

＊知的程度（重度 vs 中等度・軽度）、年齢（成年 vs 未成年）別検討でも
同様の結果を示した。 

1 2 3 4 5 6 

2.00 

2.71 

2.73 

3.54 

4.46 

5.36 

1 

2 

3 

4 

5 

6 

（下記の6項目について強いて重要と思えるものから1-6の番号をつけていただいた） 



脳内神経伝達物質 DS 対    策 

Mono-
amines 

Dopamine   

Noradrenaline 
L-DOPS（L-threo-3,4-dihydroxyphenylserine） 
Selective norepinephrine reuptake inhibitors 

βAR stimulants 

Serotonin Selective serotonin reuptake inhibitors (SSRI) 

β- endorphin 

Amino 
acids 

GABA GABA A-Aα5 receptor antagonists (e.g., RG1662) 

Glutamic acid NMDA (N-methyl-D-aspartate) receptor blocker 

Acetylcholine 
Acetylcholinesterase inhibitors (e.g., donepezil) 

Neuronal growth factor (NGF) therapy 

Neuronal peptides 

Das D et al. 2014 

ダウン症候群における主な神経伝達物質異常と対策 



ま と め と 謝 辞 



今回ダウン症者ついて長崎で行ったことを概説をしました。 

残念ながらダウン症候群についてはまだまだ不明な点が
多く、ダウン症候群という病名が一つのイメージを作り上げ
ている印象があります。 

ダウン症者・家族が幸せに暮らすことができるためには、本
人の持ってる能力を最大限に高めるのと同時に、成果至上
主義では計りづらい彼らの良い特性を尊重することも重要
と思われます。 

ダウン症者の人生全体を見据えたうえで、関わる時期のよ
り良いあり方を考える必要があると思います。 

ま と め 

トランジションや医療連携、さらには医療・療育・教育・就労・
福祉の連携について問題があるかも知れません。 



長崎大学病院小児科 天本（岡崎）なぎさ、土井知己、田中（北村）温子、
森内浩幸 

長崎大学病院薬剤部 

今村明、中根秀之  

長崎大学病院放射線科 小川洋二 

長崎大学教育学部附属養護学校 青木瑞恵、田中龍彦、相川勝代 

長崎大学教育学部学校教育 原田純治、小島道生 

東京学芸大学 

謝 辞 （下記の多くの皆様に深謝致します） 

長崎大学病院泌尿器科 

長崎大学病院精神神経科 

木原敏晴、東武昇平、松尾 学、金武 洋 

中嶋幹郎、佐々木均 

菅野敦、伊藤浩 
札幌天使病院小児科 外木秀文 
成育医療センター 掛江直子、奥山虎之 

日本障害者歯科学会 緒方克也 

染色体障害児・者を支える会（バンビの会） 

佐賀大学医学部附属病院泌尿器科 野口満 

みさかえの園総合発達医療福祉センターむつみの家 福田雅文 

ご清聴、誠に有り難うございました。 


