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特別支援学校に在籍する遺伝性疾患の子どもたち
一在籍児童生徒数および文献数調査から一 
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近年, 知的障害との関連性の高い遺伝性疾患への関心が高まり , それぞれの症候群に特徴的な行動 (行動表現型) の特

定と , 行動特性に基づく介入研究が主に海外において行われている . 本研究の目的は, わが国の特別支援学校に在籍する

遺伝性疾患のある児童生徒の在籍者数と , 行動特性や介入に関する日本語の文献数を明らかにし , 今後の支援や研究への

示唆を得るこ とにある . 結果は, ダウン症候群が各校に約10名, レ ッ ド症候群やプラ ダー ・ ウイリ一症候群をはじめとす

るいく つかの症候群の児童生徒がおよそ 2 校に 1 名以上の割合で在籍している反面, 行動特性や介入に関する文献は, い

く つかの症候群に限られ件数もわずかであった. 今後は, 発生率の低い症候群について行動特性や介入例の海外の文献を

紹介していく こ とで、 障害特性に基づく支援に有用な情報を提供していく必要がある . 
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問題と目的

欧米の国々では, 1990年前後から遺伝性疾患 (genetic 
disease) への関心が著し く 高まり , 遺伝学の分野のみな
らず, 精神病理学的症状や不適応行動, 神経生物学, 神
経画像, 発達特性 (言語, 認知, 適応機能を含む) に関
する研究が行われている . 遺伝性疾患には知的障害との
関連性の高いものが1,000以上あり , 行動問題の発現が
特徴と されるものがあるこ とから , 症候群ごとで生じや
すい行動パターンの特定と , その要因あるいは発達に関
する研究が, 行動表現型という用語を用いて行われてい

る (McElwee, & Bernard, 2002) .
行動表現型とは, それぞれの遺伝性疾患の行動発達に
おいて生物学的な要因を際立たせるよう な疾患ごとに特

有な行動で (Flint, 1998; Nyhan, 1972) , 特定の症候群
の人々が, その症候群を有しない人々と比較して高い確
率で現わす行動レパート リーや発達に伴う続発症状であ

る (Dykens, 1995) . 例えば, レ ツト症候群の手もみ, 
プラ ダー ・ ウイ リ 一症候群の過食 , アンジェルマ ン症候

群の笑い発作 , 脆弱性 x 症候群の視線回避が挙げられ
る (McElwee & Bemald, 2002) . このよう な行動表現
型の特定は, それぞれの症候群の理解と早期介入, 特性
に応じた治療や遺伝カウンセリ ングの効果を高めるう え

で重要であり (Moldavsky & Lerman-Sagie, 2001) , そ
れぞれの症候群の発達経過の予測とそれに応じた介入を

可能とする (Hodapp & Dykens, 2001; Moldavsky & 
Lerman-Sagie, 2001) .
その一方で , 遺伝性疾患の発生率は, いく つかの症候

群を除いて10,000人に 1 人以下であり , わが国の難病 ・ 
希少疾患対策における希少性の規定が発生率10,000人に
4 人以下であることから (児玉 ・ 富田, 2011) , ほとん

どが希少疾患に数えられる . いずれも知的障害を伴う こ
とから , 特別支援学校または小中学校の特別支援学級で
教育を受ける機会が多いと思われるが, 希少疾患である
がゆえに, 障害特性が十分には理解されずに教員が対応
に苦慮する例も少なく ない (加藤 ・ 嶋崎 ・ 松見, 2012) . 
また、 症候群によっては乳幼児期に診断の機会を得られ

ないこ とや, 診断を得ても養育に必要な情報が得られに
く いこ とにより , 保護者も養育に苦慮するこ とが多い
(加藤ら , 2012) . 同 じ症候群の子どもを持つ保護者が
「親の会」 を作って情報を共有し , 啓発活動などを行っ
ているが, 保護者の悩みの中には, 学校の教師に子ども
の障害特性を理解してもらえないことや, 家庭と学校と
の連携の難しさが訴えられている (加藤 ・ 堤, 2011) .
文部科学省は, 2013年に合理的配慮のあり方に関する
ワーキンググループの報告書を公開し , その冒頭部分で
障害特性に基づく 配慮や支援が重要であること を強調し

ている . 欧米の国々においても , 1980年代までは, 遺伝
性疾患の多 く は重度の知的障害と一括りにされ, 障害特
性に基づ く教育や支援は十分には行われていなかった . 
しかし , 1990年代では1980年代と比べていく つかの遺伝
性疾患を対象と した英文の学術論文数はそれぞれ3 ~ 14 
倍と飛躍的に増えている (Hodapp & Dykens, 2001) . 
2000年代以降も その傾向は さ らに続き , Dykens & 
Hodapp (2007) によれば, 2004~ 2005年に発表された
文献数は10年前より も著し く増加しており , ダウン症候
群で28,737件, ウイリアムズ症候群473件, 脆弱性 x 症
候群412件, プラ ダー ・ ウイリ一症候群351件, レ ツト症
候群265件, アンジェルマン症候群221件であった. なお, 
件数の著し く多いダウン症候群は表中に示していない . 

*関西福祉科学大学 * * 兵庫教育大学大学院人間発達教育専攻 平成27年 6 月24 日受理



96 

ウイリアムズ

脆弱性x

プラダー ・

ウイリー

レツト

アンジェルマン

22q11.2欠失

スミス・ マゲニス

コルネリア・

デ・ ランゲ

5p- (猫なき) 

学校教育学研究, 2015, 第28巻

0 100 200 300 400 500

Figure 1 1994-1995年と2004-2005年発行された学術論文数

以上のこ とから本研究では, わが国の遺伝性疾患のあ
る子どもの状況を明らかにすること を目的に特別支援学

校に在籍する在籍者数の調査を行う と と もに, 日本語で
発表された遺伝性疾患に関する先行研究の文献数および

研究内容の傾向を明らかにしたうえで, 今後の研究や支
援のあり方について検討を行う . 

調査1 特別支援学校における遍伝性疾患の在籍状況
(1 ) 方法
在籍する児童生徒の疾患名ごとの人数を記入する調査

用紙を作成し , 2013年度に, 2 府県の特別支援学校18校
に文書または口頭で調査の説明と依頼を行い , 郵送によ
り回答を得た. 18校の内訳は, 知的障害対象校が 9校, 

肢体不自由対象校が3 校, 知的障害と肢体不自由の併置
校が 5 校, 知的障害と病弱の併置校が 1 校であった.
調査用紙には, 最初に調査を行った知肢併置特別支援

学校 1 校の在籍児童生徒の障害および疾患名と , 知的障
害との関連性の高い遺伝性疾患のマネジメ ントに関する

文献 (Cassidy & A1lanson, 2010) を参考に, 知的障害
や肢体不自由の原因疾患となるものを中心に44疾患を列
挙し , また, 「その他」 の自由記述欄を設けた. 44疾患
中, 遺伝性疾患に該当するものは16疾患, その内特に知
的障害と関連の深い疾患は12疾患であった .
本研究は第一筆者の所属する大学の研究倫理委員会の

承認を受けていた .

(2) 結果
本稿では, 疾患を知的障害と関連の深い遺伝性疾患に
絞り , 調査用紙中の12疾患から在籍者数が 0 であった 1 
疾患 (脆弱性 x 症候群) を除き , 自由記述欄に複数記
述された10疾患を加えた21疾患について, 在籍者数の多
かった順に Table tに示した . Table tには, 各症候群の
病因と発症率, および知的障害レベルを文献に基づいて
記した .

Table tに示したよう に, ダウン症候群が196名で最も
多 く , 続いてレツト症候群18名, プラ ダー ・ ウイリ 一症
候群13名, ソ トス症候群11名, アンジェルマン症候群10 
名, コーネリア ・ デ ・ ラ ンゲ症候群 9 名, 22q11.2欠失
症候群と結節性硬化症がそれぞれ8 名といった順であっ
た . 表中には記していないが脆弱性 x 症候群は 0名で
あった. これら以外にも , 1 番染色体異常症候群, 9q34 
欠失症候群, 15番 ト リ ソ ミ ー, コフイ ン ・ シリ ス症候群, 
ジユベール症候群, 22番ト リ ソ ミ ー, 4p一症候群 , チヤー 

Table t 特別支援学校に在籍する疾患別人数と各症候群の病因及び発症率
校種別人数

肢体 併置† 知的 各疾患の主たる

ダウン症候群

レツト症候群 ( 古典的)

プラダー ・ ウイリ一症候群

ソトス症候群

アンジェルマン症候群

コーネリア・ デ・ ランゲ症候群

22q11 .2欠失症候群 (デ・ ジョージ症候群) 

結節性硬化症

ウイリアムズ症候群

5p (猫なき症候群)

ターナ一症候群

歌舞伎 (メーキヤツプ) 症候群

ルビンシュタイン・ デイビ症候群

レツクリングハウゼン病 (NF1 )

18番トリソミー (エドワーズ症候群) 

13番トリソミー (パトウ一症候群) 

スミス・ マゲニス症候群

コフイン・ ロー リ一症候群

クラインフェルタ一症候群

ヌーナン症候群

ロウ症候群

4 42 152 198 軽度~ 中度 21トリソミー 1/700 Hunter, 2010 

1 1
2
2
4
3
3
2
1
1
 

1 1 

1 6
1 3
1 1
1 0
9
8
8
7
4
4
4
3
3
3
2
2
2
2
2
2
 

重度~ 最重度

境界~ 中度

標準~ 重度

重度~ 最重度

中度~ 重度

標準~ 重度

境界~ 最重度

境界~ 重度

中度~ 重度

標準~ 軽度

軽度~ 中度

境界~ 重度

標準~ 軽度

重度~ 最重度

重度~ 最重度

境界~ 最重度

境界~ 重度

標準 (学習障害)

標準~ 軽度

標準~ 最重度

Xq28

15q11-13
5q35

15q11 13
5p13, Xp11 2他

22q11.2

9q34, 16p13.3他
7p11.23

5p15

45,X他
8p22-23.1
16p13.3

17q11.2

18トリソミー 

13トリソミー

17p11.2

Xp22.2-22.1
47,XXY他

12q他

Xq25-26 

1/10,000
1/10,000~ 15,000

1/15,000

1/12.000~ 20,000 
1/10,000~ 20,000

1/4,000
1/14,500~ 27,000

1/10,000
1/20,000~ 45,000

1/2,000
1/32,000

< 1/100,000

1/3,000
1/3,600~ 8,500 

1/20,000~ 29,000
1/15,000

1/40,000~ 50,000

1/426~ 1,000
1/1,000~ 2,500

1/20,000 

Smeets & Schrander -Stumpel, 2010 

Cassidy & McCandless, 2010

Cole, 2010
Wil l iams & Dagli, 2010

Fi tzpatr ick & Kline, 2010
McDonald-McGinn et al, 2010*
Nor thrup, Gambello, & Au, 2010

Morr is, 2010

M oss et al., 2009**

Davenport, 2010

Dugan & Hudgins, 2010
Hennek am, 2010

Viskochi1, 2010

Carey, 2010

Carey, 2010

Smith & Gropman, 2010
Hunter, 2010

Visootsak et al., 2010***
Allanson, 2010

Moss et al., 2009** 
†併置校の内訳は知肢併置が5校, 知病併置が1 校である.

*McDonald-McGinn, Kohut, & Zackai, 2010 **Moss, Oliver, Arron, Burbidge, & Berg , 2009 ***Visootsak, Graham, Samango-Sprouse, Swerdloff, & Simpson, 2010 



特別支援学校に在籍する遺伝性疾患の子どもたち

ジ症候群 , パリ スタ ・ キリ アン症候群, ピエー ル ・ ロ ビ
ン症候群 , ヒルシユプリ ング病 , べ ツクウイズウ' イー ダ

マン症候群 , べリ ツェ ウスメ リ ンバツハ症候群, ヤコブ
セン症候群 , ラ ッセルシルバー症候群 , レオパー ド症候
群, レ ッシュ ・ ナイハン症候群といった遺伝性疾患が 1 
名ずつ挙げられていた. また, 単に染色体異常と記入さ
れた者が 9 名あった .

(3) 考察
特別支援学校を対象と した調査の結果, 発生率の高い
ダウン症候群は特別支援学校 1 校につき約10名が在籍し , 
レ ッ ド症候群 , プラ ダー ・ ウイリ一症候群, ソ ト ス症候
群 , アンジェルマン症候群 , コーネリ ア ・ デ ・ ラ ンゲ症
候群が 2 校に 1 名以上の割合で在籍していた. その一方
で , それらと発生率が同等かあるいは高く , 発症者のほ
とんどで知的障害があると されるにも関わらず, スミ ス ・ 
マゲニス症候群や脆弱性 x 症候群は在籍者数が著し く
少ないか皆無であった. わが国と欧米では遺伝子診断の
あり方に差異があるこ とについては慎重に検討する必要

があるが, 発症率から推定すると , これらの症候群が学
齢期において未だ診断されていないこ とが考え られる

(加藤ら、 2012) . 加えてこれら 2つの症候群は, プラダー ・ 
ウイリ 一症候群や5p- (猫なき症候群) と並んで行動問
題の著しい症候群である (Moss et al., 2009) . また、
単に染色体異常とだけ記入されて疾患名の特定されてい

ない者が 9 名あった。 未診断または疾患名が特定されな
いこ とにより , 各疾患の障害特性に応じた教育や、 行動
表現型の一部である行動問題に対する適切な支援を受け

られずにいるのであれば, 看過できないこ とであろう . 

調査 2 主な違伝性疾患に関する文献数
(1 ) 方法

2015年 6 月前半に, CiNii (国立情報学研究所学術情
報ナビゲー タ ) を用いて , 症候群名を和名および英語名

(例えば, プラダー ・ ウイリ一症候群と Prader-Wi11i syn- 
drome) で検索を行った. 検索対象は1900~ 2015年と し
た. 検索対象疾患は, Dykens & Hodapp (2007) の調査
対象である10症候群に, 本研究の調査 1 の結果在籍者数
の多かったソ ト ス症候群を加えた11疾患と した. 抽出さ
れた文献から重複するもの及び口頭発表等の抄録を除い

た文献数を , 各症候群について求めた.
さ らに、 検索された文献を , 医学関連のものと医学以

外のものとに分類し , 本稿では主と して医学以外 (教育, 
福祉等に関連した研究) の研究内容について概観するこ
と と した.
(2) 結果
検索の結果、 文献数が著し く多かったダウン症候群を

除いた10症候群の文献数を, 医学関連のものと医学以外
のものとに分けて Figure 2に示す . 

プラダー・ウイリー
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コルネリア・ デ・ ランゲ

ウイリアムズ
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5 p- ( 猫なき)
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・ 医学関連 ・ 医学以外

Figure 2 遺伝性疾患を対象と した文献数 (和文) 
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ダウン症候群については, 1953 ~ 2015年の間で1758件
の文献が抽出され, その内558件が医学関連のものでは
なく , 教育や心理, あるいは福祉といった分野のもので
あった. それ以外は Figure 2 に示したよう に, プラダー ・ 
ウイ リ ー 症候群については医学関連以外の文献が12件あ
り , そのう ち家族の抱える困難やスト レスに関するもの
が 5件 (e.g., 法橋 ・ 小林 ・ 高木, 2008) , 行動療法に基
づ く 肥満の入院治療やペアレント ト レーニングが 3 件
(e.g., 加藤 ・ 小関 ・ 佐々木, 2013) , 行動問題や過食行動
の概観が 2 件 (e.g., 加藤ら , 2012) , 福祉関連のものが
2件 (e.g., 奥村 ・ 門田, 2007) あった. レツト症候群に
ついては13件あり , そのう ち , 総論 (山下, 2001) , 音
楽療法 (木村 ・ 西本, 2005) , 認知特性 (中沢, 1991) ,
AAC (Argumentative and Alternative Communication; 拡
大代替コ ミ ュニケーシ ョ ン) に関するもの (山田 ・ 中川, 
2001) が各 1 件, 保護者の理解や支援 (e.g., 有野 ・ 小
島 ・ 池田, 2001) , 動作法の実践例 (e.g., 横山 ・ 井村 ・ 
中村, 1999) が各 2 件, 教育実践に関するものが 6 件
(e.g., 野崎 ・ 川住, 2013) であった . コルネリ ア ・ デ ・ 
ラ ンゲについては自立活動の実践例 (鈴木 ・ 山中 ・ 根本, 
1999) が 1 件みられた . ウイリ アムズ症候群については
16件あり , 視知覚や視空間認知, 描画や書字といった認
知特性に関するもの (e.g.,中村 ・ 水野 ・ 熊谷, 2010) が
13件, 音楽療法や指導に関するもの (e.g., 井本 ・ 船橋, 
2009) が3 件みられた. 22q11.2 症候群については医学
関連以外の文献はみられなかった. 5p- (猫なき症候群) 
については機能的アセスメ ントに基づく 言葉の指導 (藤
金 ・ 鈴村, 1989) が 1 件あった. アンジェルマン症候群
については医学関連以外の文献が7件あり , そのう ち 6 
件が音楽的感受性や音楽療法に関するもの (e.g., 青木 ・ 
大谷, 2014) , 1 件が教育実践例 (政井, 2008) であった. 
この他, ソ トス症候群では家庭療育に関するもの (森本 ・ 
橋本 ・ 高原, 2004) が 1 件, 脆弱性 x 症候群では福祉施
設における在籍調査 (村上, 1993) が 1 件, スミ ス ・ マ
ゲニス症候群では質問紙作成のための調査対象にこの症

候群の子どもが 1 名含まれているもの文献 (上田 ・ 嶋田, 
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2008) が 1 件みられた. なお, 医学関連の論文には, 理
学療法, あるいは作業療法, 言語聴覚療法に関するいず
れかの文献が, それぞれの症候群で 1 ~ 3 件みられた. 

(3) 考察
これまでに日本語で書かれた文献数については, 今回

対象と したすべての症候群において, Dykens & Hodapp 
(2007) が調査した2004~ 2005年の2 年間に英文で書か
れた文献数と比べてもはるかに少ない結果であった. ダ
ウン症候群を除けば100件を超えるのはプラ ダー ・ ウイ
リ一症候群のみである . また , 医学関連のものを除いた
文献数についても ダウン症以外では限られており , 例え
ば行動介入の文献はプラ ダー ・ ウイリ一症候群でのみ 3 
件みられるが, それらは教育現場での介入例ではない . 
日本語の文献数が10件と最も少ないスミ ス ・ マゲニス症
候群については, 2013年時点で海外の文献数の調査を行っ
た加藤 ・ 嶋崎 ・ 堤 (2013) によれば, 約248件あり , そ
のう ち行動特性や認知特性に関する文献が約33件みられ
ている .

一方で , ダウン症候群については, 日本語文献の31.7 
%が医学以外の分野であり , 発症率が高く最初の症例報
告からの歴史の長いダウン症候群では教育や福祉の分野

でも多 く の研究がなされているこ とがわかる . その他の
症候群について日本語で書かれた文献, 特に教育や福祉
の分野の研究が少ないという こ とは, 各症候群の行動表
現型や認知特性についての情報が少ないこと を意味して

おり , 保護者や教師, 支援者が必要とする情報が十分提
供されているとは言い難いと考えられる . 今後, 各症候
群の障害特性を理解し , 配慮したうえでの教育実践研究
が望まれる . 

総合考察

調査 1 及び調査 2 の結果から , わが国の特別支援学校
に遺伝性疾患のある児童生徒が多数在籍しているが, そ
のよう な児童生徒に対する教育や支援に関する情報が十

分に提供されていないこ とが示唆された. また, 未診断
により障害特性が理解されていない症候群がある可能性

が指摘された.
遺伝性疾患のある子どもは, 外見的 ・ 身体的特徴のみ
ならず, 認知面 ・ 行動面においても共通の特徴 (障害特
性) を有しているこ とから , 教師や支援者は、 障害特性
の理解に基づいた関わり方を工夫することが責務である . 
自閉症児や通常学級に在籍する発達障害児については、

障害特性に応じた教育 ・ 支援の方法について書かれた一 

般書籍も多 く , 教育委員会 ・ 親の会 ・ 学会等による研修
や啓発も広く行われているが, 発症率の低い遺伝性疾患
については, そのよう な機会はほとんどないと言えよう .

米国では, 1996年に国立小児保健発達研究所の後援で
開催された 「遺伝学, 行動, 発達障害」 学会において初
めて 「教室における遺伝学」 が下位学会と して開催され, 
それ以降臨床心理学や特別支援教育の分野での遺伝性疾

患の研究が著し く 増加している (Hodapp & Dykens, 
2001) . 

そのよう な研究に基づいて , 海外の文献では, 遺伝性
疾患の教育的支援と して, 各症候群の認知特性に基づく
コ ミ ュニケーショ ン支援や学習支援, あるいは行動介入
の必要性が強調されている . 例えば, レ ツト症候群やア

ンジェ ルマ ン症候群には AAC (Smeets & Schrander- 
Stumpe1, 2010; Williams & Dagli, 2010) , コルネリア ・ 
デ ・ ラ ンゲ症候群やス ミ ス ・ マゲニス症候群にはサイ ン

言語 (Frizpatrick & Kline, 2010; Smith & Gropman, 
2010) が推奨されている . また, 多 く の症候群に共通し
て, 日常生活スキルの習得や行動問題の軽減については
応用行動分析による介入が推奨されている . 例えば, レ ッ
ド症候群の感覚障害に起因する不適応行動 (smeets & 
Schrander-Stumpe1, 2010) , プラ ダー ・ ウイリ一症候群や
ソ ト ス 症候群 の病痛や不適応行動 (Cassidy & 
McCandless, 2010; Cole, 2010) , アンジェルマン症候群
の自助スキル (Williams & Dagli, 2010) , コルネリア ・ 
デ ・ ラ ンゲ症候群やスミ ス ・ マゲニス症候群の自傷行動

や攻撃行動 (Frizpatrick & Kline, 2010; Smith & 
Gropman, 2010) などである .
また, これらの遺伝性疾患はさまざまな身体症状を有
しており , そのことが心理面 ・ 行動面の特徴と密接に関
連しているこ とがある . 例えば22q11.2 症候群は慢性的
な痛みによる睡眠障害が怒りや抑う つといった症状と悪

循環を き た し てい る こ と が少な く ない (McDonald- 
McGinn et al., 2010) . スミ ス ・ マゲニス症候群でも著
しい睡眠障害がみられ (Smith & Gropman, 2010) , 日
中活動を困難にしている . プラ ダー ・ ウイリ一症候群で
も日中傾眠や一生涯続く と される過食が本人のQOL を
低下させる (Cassidy & McCandless, 2010) . 身体症状
に対する治療が適切に行われるこ とによ って , このよう

な困難を軽減することができる。 また、 行動問題の背景

に身体症状があること を保護者や教師が知らないと , 理
不尽な叱責などの不適切な対応が起こりやすく なり , ま
すます行動問題を悪化させるこ とがあるので (Winter, 
Jansen, & Evenhuis, 2011) , 身体症状の理解と治療が重
要である .
本研究の課題及び今後の展開については, 以下の 2 点
が考えられる .
第 1 に, 調査 1 の対象と した特別支援学校は2 県18校
だけであり , 各症候群の在籍実態を明らかにするには十
分な数とはいえない . 特に, 小中学生については特別支
援学級に在籍している子どももいるので , 今後調査対象
を広げて, より多 く の学校を対象と した調査を行う必要
があると考えられる .
第 2 に, 調査 1 は各特別支援学校に在籍する各症候群
の人数のみの調査であった . 在籍が確認された児童生徒
については, 確定診断が行われ, 学校にもそのこ とが伝
わっているこ とがわかる . そのう えで各症候群に特有の
障害特性が十分理解されて日常の指導に活かされている

か, 例えば個別の教育支援計画や個別の指導計画に反映
されているか, についてはまったく調査を行っていない . 
認知特性を知ることは学習内容や個に応じた教材を考え
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る参考になるであろう し , 行動表現型を知るこ とは, 指
導に苦慮するよう な行動問題を軽減する手立てにつなが

ると考えられる . そのよう な支援が行われているか否か
についても , 調査を行う必要がある .
最後に, 知的障害との関連性の高い遺伝性疾患には診

断に比較的結びつきやすいものから困難なものまで幅広

く あり , 未診断のまま学校生活をおく る者もいると考え
られる . また, 各症候群の行動表現型や認知特性, ある
いはそれらへの介入研究はわが国ではまだまだわずかで

ある . 今後は , すでにわが国で行われている実践例に海
外の行動表現型や行動介入に関する知見を加えて, よ り
有効な教育的支援を構築していかねばならない . 
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