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Ⅰ．は じ め に

本邦では近年の高齢出産の増加により，過去10年
間におけるダウン症候群の出生数は減少しておらず，
2010～2016年の７年間のダウン症候群の出生数は年間
2,200人前後に保たれていることが報告された1）。出生
約500人に１人の割合となり，少子化の潮流の中でそ
の相対数の増加を示唆する。ダウン症候群のある児に
おいては，小児期の健康管理の向上，とりわけ先天性
心疾患の手術・術後成績の向上により，平均寿命が著
しく伸びていることはよく知られている。かつて「20
歳を超えない」と表現されてきたその寿命は，現在で
は60歳を超えるといわれており，成人後の生活が約40
年続くこととなった。英国で存命中の最高齢のダウン
症候群のある男性は，現在78歳であり，これまでの世
界の最高齢は83歳と報告されている2）。日本国内には
約８万人のダウン症候群のある人たちが生活している
と推測されており，その多くはすでに成人を迎え，さ
らにダウン症候群のある高齢者が増加している。ダウ
ン症候群のある人たちにおいても，これまでにない高
齢化社会に直面していると考えられる。本稿では，主
にダウン症候群のある人たちの成人期の医療と生活上
の課題を挙げ，より良い成人期を過ごすために必要な
小児期からの関わりについて提示したい。

Ⅱ．ダウン症候群のある人たちのライフステージ

ダウン症候群のある人たちにおいては，約60年の生
涯を表１に挙げる４つのライフステージに分けること

が提唱されており3），それぞれに医療面，生活面の課
題がある。出生前期においては，高い流産率（約８割）
と出生前診断における課題が挙げられる。母体血を用
いた無侵襲的出生前遺伝学的検査（non-invasive	pre-
natal	genetic	testing：NIPT）は，2013年より臨床研
究として開始された。2013～2018年の間に約６万５千
件の受検があり，NIPT で陽性と判定され羊水検査に
て確定診断された21トリソミー児の妊婦のうち，約
９割が妊娠中断を選択したことが報告されている4）。
2016年以降は NIPT を提供する機関が増え，さらに対
象疾患も拡大し，NIPT 実施と妊娠中断の実態につい
ての把握が困難な状況にあることが懸念される。小児
期においては，新生児期・小児期の合併症の管理が最
重要課題である。成長と発達，さらには就学における
課題があり，将来に向けて準備を始めるのもこの時期
である。ダウン症候群の小児期診療ガイドラインは確
立されており5），集団外来や療育などのサポート体制
は非常に手厚い。しかし，合併症管理が落ち着く就学
期以降になると医療機関への受診頻度は減ってゆき，
関係が切れてしまうものも少なくない。ダウン症候群
には後述のように成人後も多くの合併症があり，これ

表１　ダウン症候群における４つのライフステージ
1. 出生前期 自然流産，出生前診断
2. 小児～青年期（０～ 18歳） 小児期合併症の管理，発達と

学習，就学
3. 成人期（19 ～ 39歳） 移行医療と成人期合併症管理

就労と生活の場の決定
4. 老年期（40歳以上） 老化と老年期合併症，看取り

の問題

総 説
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成人期を見据えたダウン症候群のある児への関わり
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らのスクリーニングと適切な医学管理が必須で，医療
機関での定期的な評価が望ましい。ダウン症候群のあ
る人たちにおいて，身体能力・知的機能ともに最も充
実しているのは，10代後半から20代頃とされており6），
死亡率も低く落ち着いて過ごせる時期は30代頃までで
ある7）。その寿命が長くなったとはいえ，健康寿命は
一般人口に比べると短い。

米国遺伝カウンセラー協会が提唱するダウン症候群
の遺伝カウンセリングガイドラインでは，最初の診断
の際に提供すべき必須の情報として，表２のような成
人期についての情報も挙げている8）。これまで本邦で
は，当事者および家族が成人後の合併症や健康管理指
針，生活の見通しなどについての情報を得る機会がほ
とんどないことが多かった。当院では院内の患者を対
象に定期的にセミナーを開催しており9），医療・福祉
の両面からの情報提供の試みを続けている。小児期よ
り成人後の生活を見据えた情報提供と，ライフステー
ジをとおした支援が必要と考えている。

Ⅲ．ダウン症候群のある人たちの成人期合併症と健康
管理指針

表３に，ダウン症候群のある人たちの主な成人期合
併症を示す。頻度の高いものとして，甲状腺機能低下
症，高尿酸血症，睡眠時無呼吸症候群が挙げられ，先
天性心疾患に対する継続的な医学管理も必須である。
欧米の報告では肥満の頻度は非常に高いが，本邦にお
いてはそれほどには高くない。生活の質（QOL）を
著しく落とす原因になりやすいものとして，視力低下
と難聴が挙げられる。青年期から若年成人期には，う
つ病などの精神疾患の合併も多い。環軸椎不安定性に
伴う頸髄損傷は，頻度は低いものの生命予後に関連す
る重篤な症状を来し得る。その一方で，高血圧や動脈
硬化性疾患などの一部の生活習慣病が非常に少ないこ
とが特徴である2，10～15）。

１．甲状腺機能異常症

小児期に引き続き甲状腺機能異常症の合併が多く，
成人期以降にその有病率は増加し，約30～40% に甲
状腺機能低下症を合併する。潜在性甲状腺機能低下症
も多く，数年の経過のうちに顕性甲状腺機能低下症に
移行することがあり，定期的なスクリーニングが必須
である。甲状腺機能亢進症（バセドウ病）の合併もあり，
体重減少や易疲労感などの症状を来す。頻度は0.7～

３% 程度とされ，一般集団に比べ明らかに高率である。
甲状腺機能亢進症，低下症のいずれにおいても典型的
な症状を示さず，不機嫌やこだわりの増加などの行動
異常のみが現れることがあり，多くは甲状腺機能の正
常化とともに行動異常も改善する。これらの症状のみ
からの甲状腺機能異常症の存在を疑うことは困難であ
るため，定期的な甲状腺機能検査が推奨される。

２．高尿酸血症

高尿酸血症の合併は成人期のダウン症候群のある人
たちの約半数にみられ16，17），尿酸排泄の低下が主な原
因と考えられている。経験的に痛風発作は少ないが長
期予後は不明で，治療目標値についての検討はない。
また，欧米のダウン症候群の健康管理では高尿酸血症

表２　ダウン症候群の最初の診断の際に行うべき情報
提供（抜粋）

・ダウン症のある人は，軽度から中等度のさまざまな程度の
知的障害をもつ

・ダウン症のある人は，地域のスポーツや活動に参加できる
・ダウン症のある人は，普通教育または特別支援教育を受け，

高校を卒業できる
・ダウン症のある人は，一般就労，または福祉的就労が可能

である
・ダウン症のある人は，独立して，またはグループホームな

どで生活ができる
・ダウン症のある人は，友人をつくり，親密な人間関係を築

くことができる
・ダウン症のある人の寿命は，50～60歳である

表３　ダウン症候群の主な成人期合併症
内分泌・代謝疾患 甲状腺機能異常症，高尿酸血症
循環器疾患 先天性心疾患，僧帽弁閉鎖不全症，不整

脈
呼吸器疾患 睡眠時無呼吸症候群
生活習慣病 肥満症
消化器疾患 胃食道逆流症，食道裂孔ヘルニア，便秘

症
神経疾患 てんかん，アルツハイマー型認知症，も

やもや病，脳アミロイドアンギオパチー
精神疾患 自閉スペクトラム症，強迫性障害，うつ病
眼科疾患 白内障，円錐角膜
耳鼻科疾患 難聴，耳垢塞栓
整形外科疾患 環軸椎不安定性，変形性頸・腰椎症，変

形性股・膝関節症 , 骨粗鬆症
皮膚科疾患 湿疹，ドライスキン，毛嚢炎，粉瘤
歯科疾患 う歯，歯列不整，歯周病
婦人科疾患 早発閉経
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についての記載はほとんどなく2，10，12～14），生活習慣の
違いや尿酸トランスポーターの遺伝子多型などの人種
差に起因するものか，無症状のために治療対象と見な
されていないのかは不明である。今後，長期管理につ
いての詳細な検討が必要である。

３．睡眠時無呼吸症候群

睡眠時無呼吸症候群は，成人期のダウン症候群の
約50% に合併する。筋緊張低下や鼻咽頭の構造異常
などが原因と考えられ，必ずしも肥満との関連はな
い	。ダウン症候群のある人では日中の眠気や入眠を
訴えず，イライラ感や集中力の減退，異常行動などの
精神症状として現れることがある。治療は夜間のマウ
スピースの装着や，経鼻的持続陽圧呼吸（Continuous	
Positive	Airway	Pressure：CPAP）療法が試みられ
るが，治療が困難なことも多い。

４．成人先天性心疾患

ダウン症候群は代表的な Cardiac	 syndrome であ
り18），先天性心疾患の合併率は約50％に上り，さらに
ダウン症候群に伴う心疾患患者は，小児循環器診療の
５～10％を占めるとされている。ダウン症候群にはさ
まざまな先天性心疾患の合併があるが，完全型または
不完全型房室中隔欠損症の合併が最も多く19），小児期
に根治術を受けていても，成人後に中隔欠損遺残短絡
や僧帽弁閉鎖不全症などを来すことがあり，成人後も
引き続き適切な医学管理が必要となる。長期にわたる
右心系負荷は不整脈の原因となり，心不全症状の出現
に関与する。さらに寿命の延長に伴い，小児期には無
症状で成人期に診断される例も増えている。成人期も
引き続き，成人先天性心疾患外来に対応できる医療機
関の受診が望ましく，慎重な経過観察が必要である。

５．肥満症

従来ダウン症候群に肥満症が多いとされ，筋肉量が
少なく基礎代謝が低いことに加え運動量が少なく，食
習慣に偏りがあることなどが原因と考えられていた。
欧米の報告では60～70％に上る，との記載が散見され
るが，日本人での検討はこれより低率で15～28％程度
であり15，20），欧米に比べるとその頻度は低い。当院外
来での成人ダウン症候群患者の平均 BMI は25程度で，
若年成人では小児期の食事・栄養指導，療育等の効果
で痩身の者も多い印象である。

６．精神疾患

一般的に知的障害者は一般人口に比べて精神疾患の
合併率が高く，中でもダウン症候群の精神疾患の合併
は約18～38％と報告されており，その他の知的障害と
比べて高率である21，22）。成人期以降にうつ病 / 抑うつ
状態，強迫性障害，不安障害，自閉スペクトラム症な
どが多いと報告されているが，これらの症状がすべて
知的障害に起因するものと見なされ，診断がついてい
ないことも多い。知的障害者のうつ病では，表情の乏
しさ，発語の減少，食欲低下，睡眠障害などのほかに，
攻撃性の亢進や自傷，常同行動，動作緩慢など非定型
的な症状として現れることが多い。また，精神疾患の
発症については，環境の変化や周囲の過剰な期待など
の精神的なストレスが誘引の一つであると考えられ，
ダウン症候群のある人の就労の場におけるメンタルヘ
ルスの把握の試みが始まっている23）。また，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
あることが報告され，従来「急激退行」と呼ばれてい
た。「急激退行」とは，もともと教育や福祉の現場か
ら提唱された用語で単一の疾患概念ではなく，適応障
害や抑うつなどの精神疾患が多いと考えられ，正確な
評価が必要である。

７．耳鼻科・眼科疾患

難聴および聴力低下は50歳以上の約70％にみられ，
ほとんど自覚されないことが多い。感音性，伝音性難
聴のいずれもがあり，外耳道の狭小化のため耳垢塞栓
を来しやすいことも，聴力低下の原因となり得る。ダ
ウン症候群の小児期には屈折異常の合併が多いが，成
人以後約40％に白内障，15% に円錐角膜の合併があり，
視力低下は約70% に認められる。聴力低下，視力低
下のいずれもが QOL の低下に大きく関わるため，耳
鼻科，眼科での定期的な診察が望ましい。

８．骨関節疾患

ダウン症候群の約15～20% に頸椎環軸椎不安定性
があり，１～２% で環軸椎亜脱臼による歩行障害な
どの症状を来す。頻度は小児期から成人期までほぼ同
様であり，成人期に症状が出現する例も少なくない。
成人後の骨関節疾患の合併は年齢に伴い増加し，骨粗
鬆症，変形性頸椎症の合併も多い。また，股関節疾患
や膝関節の不安定性の合併も多いが，痛みやしびれを
訴えることは少ない。歩行障害や排尿障害などの症状
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が出現した際には，骨関節疾患の鑑別のための診察と
積極的な検査が推奨され，手術療法も検討される。

９．その他の生活習慣病

ダウン症候群では高血圧症を発症することは少な
く，むしろ低血圧が多い。高脂血症の頻度は15～60%
程度と報告により異なり，糖尿病の合併は７～８％程
度で，一般人口に比べ必ずしも多くはない。ダウン症
候群のある人では一般に，動脈硬化症の程度が軽度で，
狭心症，心筋梗塞などの虚血性心疾患の合併は少ない
ことが報告されている。

10．性機能と妊孕性について

ダウン症候群のある人たちにおいて，思春期の発来
は一般人とほぼ同様とされている。女性は妊孕性が低
く１/２の再発率があるが，これまでに健常児を含め
複数の出産例の報告がある24）。また早発閉経が多く，
一般人より５歳程度若く平均45歳で閉経する25）。ダウ
ン症候群のある男性の性機能は非常に低く，従来は不
妊とされていたが，児をもうけた報告もある24，26）。男
女ともに本人・家族に対し，性と妊孕性についての情
報提供は大変重要であると考えている。

筆者の提唱する成人期以降の健康管理指針を，表４
に示す。一般にダウン症候群のある成人では心臓超音
波検査などを受ける機会がなくなり，さらに心電図，
胸部レントゲン検査などを含む一般健康診断を受けて
いない者も多い。就労施設では，労働安全衛生法に基
づく定期健康診断が実施されるが，知的障害者施設で
は，健康診断の必要項目のすべてが実施されている施
設は非常に少ない。さらに成人の約半数は過去１年以
上医療機関を受診しておらず，１/３は過去３年以上
健康診断を受けていないとの指摘もあり13），成人期以
降の健康管理上非常に大きな問題である。ダウン症候
群のある人たちでは，知的障害と表出言語の障害の
ため，身体疾患の症状を明確に訴えることができな
いことが多い。そのために身体的不調が気分や行動
の変化と捉えられ，認知機能の低下等に誤診される
ことがある。それまでと異なる行動様式が現れた場
合は，表５に挙げた疾患をすべて鑑別する必要があり，
環境の変化によるストレスや医薬品の副作用なども念
頭に置き，慎重にアセスメントを進める必要がある。

Ⅳ．ダウン症候群のある人たちの成人後の生活

１．知的機能とその特性

ダウン症候群のある人たちの知的発達は個人差が大
きいが，成人後の精神年齢は平均５歳程度，知能指数

（Intelligence	quotient：IQ）は平均20～30程度で，暦
年齢20歳頃をピークに30代前半まで維持し，40代以降
少しずつ低下する6）。IQ はあくまでも知能検査の結果
の表示方式の一つであり，ダウン症候群のある人にお
いては日常生活のスキルとは必ずしも相関しない。ダ
ウン症候群のある人たちは一般に，記憶，数の概念，
抽象的思考，文章の構文理解に困難があり，ワーキン
グメモリー（作業記憶）の偏りがあることが知られて
いる。ワーキングメモリーとは，ごく短時間に情報を
保持（記憶）し同時に処理する能力のことで，ダウン
症候群のある人たちでは視覚性ワーキングメモリーが
良好で視空間認知機能に優れている反面，聴覚性ワー
キングメモリーが不良であることが先行研究から示さ
れている27）。また，言語の特性として理解言語が比較
的良い反面，構音障害が強く語彙に乏しいなど表出言
語に困難があり，これらの特性は成人後も同様である。

表４　成人後の定期健康管理指針
定期健康診断（年に１回）

・一般的な健康診断（血液・尿検査，心電図，胸部 X 線）
・生活習慣病のチェック（高尿酸血症，高脂血症，肥満症）
・甲状腺機能検査
・歯科受診

２～３年に１回は受診
・眼科
・耳鼻科

20歳前後で１回は評価
・整形外科検査
・認知機能検査（知能検査）

表５　通常と異なる行動様式が現れた際に，鑑別すべ
きポイント

・甲状腺機能異常症，電解質異常，その他の内科疾患
・視力障害：白内障
・聴覚障害：中耳炎，難聴，耳垢塞栓
・骨・関節疾患：頸椎疾患，変形性関節症
・疼痛
・排尿障害，残尿
・睡眠障害
・環境変化等によるストレス，適応障害，抑うつ
・虐待
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２．就労について

ダウン症候群のある人では，普通高校，または特
別支援学校を卒業した者が75% であり，大学・専門
学校卒業の者もいる。成人の81% に就労経験があり，
就労継続支援 B 型による通所が最も多く（図１），近
年は一般就労も増えている28）。成人後の生活環境の中
で前述の知的・認知機能の特性は周知されておらず，
そのために生活上のトラブルとなることが少なくな
い。ダウン症候群の知的特性に沿った成人後の適切な
支援方法の検討が今後の大きな課題であるとともに，
自らが法的また実生活上の責任を引き受け，自分のこ
とを主張できるようにするためのセルフ・アドボカ
シースキルの獲得が重要である。

Ⅴ．老年期の合併症

１．加齢・老化の特徴と主な死因

ダウン症候群のある人の老年期では，白髪や皮膚の
皺，女性は早発閉経などの老化に関連する症状が早期
に現れ，老化による身体機能の低下への対応と，種々
の合併症管理が必要となってくる。合併症は成人期と
同様であるが，骨粗鬆症，変形性関節症，難聴，白内
障，認知症，てんかんなど，加齢に関連する疾患はさ
らに頻度が増す12）。これまでの検討では，成人期以降
のダウン症候群のある人たちの死因では，誤嚥性肺炎，
認知症が多く，固形がんは少ない7，29）。本邦では大規
模なダウン症候群の死因調査はこれまでに行われてい
ないが，成人期以降の死亡原因では諸外国における報
告と同様に誤嚥性肺炎や認知症が多く，固形がんや動

脈硬化性疾患が非常に少ないのが特徴である。

２．アルツハイマー病

21トリソミーであるダウン症候群は，21番染色体長
腕（21q21.3）に位置するアミロイドβ前駆体タンパ
ク質遺伝子を３コピー有する。その量的効果で早期に
老人斑を形成するため，遺伝的なアルツハイマー病の
ハイリスクグループと考えられている30，31）。剖検脳を
用いた検討では10代よりβアミロイドの沈着があり，
一定量以上のβアミロイドが沈着した後に老人斑を形
成し，一般集団におけるアルツハイマー病と同様の発
症機序をたどると考えられている。アルツハイマー病
の合併は，50代では50～55%，65歳では約80% に達し，
診断時の平均年齢は55.4歳である。ダウン症候群のあ
る人では合併する知的障害のために記銘力障害に気づ
かれにくく，性格変化や行動の変化として現れ，てん
かんが初発症状として現れることもある。また，病前
の知的障害の程度に個人差があることから，早期診断
は極めて困難である。治療には通常のアルツハイマー
病と同様にコリンエステラーゼ阻害薬による治療が検
討されるが，消化器症状や興奮症状などの副作用も多
く，治療成績は一定しない。

Ⅵ．ダウン症候群における移行医療

これまでダウン症候群における，成人後の定期的な
フォローアップの必要性について述べた。ダウン症候
群をはじめとする染色体異常症の長期フォロー体制の
確立していない現状では，移行後の主たる診療科が不

図１
A：ダウン症候群のある19歳以上の人の，現在の就労状況
B：同勤務形態（文献26）より）
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明で，さらに地域の基幹病院や大学病院での成人診療
科は細分化され診療科が複数にまたがり，主治医不在
の事態に陥ることも少なくない。また，小児期の合併
症の管理が落ち着き定期受診の必要がなくなると，保
護者はそれ以上の診療の必要性を感じなくなってしま
うことも多く，定期フォローを全く受けていない者も
多い。さらに体調不良時にいざ受診をしようとしても，
本人が診察や検査を非常に嫌がり，診療に支障を来す
場面にも多々遭遇する。小児科から成人診療科へシー
ムレスに移行することが望ましく，成人を迎える前の
16～18歳頃に移行についての検討を開始するのが望ま
しい。現在では医療機関の機能分担と病診連携が推進
されており，地域でのかかりつけ医を持つことは重要
である。

知的障害のある人たちにとっても小児期から成人期
への移行の際に自立を図り，年齢や知的機能に応じ
た教育を受けることが望ましく，当事者・家族のヘ
ルスリテラシーの向上は必須である。米国内科学会

（American	College	of	Physicians）では，知的障害ま
たはその他の発達障害のニーズに特化した移行ツー
ルを開発しており32），移行準備評価シート，セルフケ
ア・アセスメントシート，医療サマリーと緊急時の方
針の３つのツールが用意されている（図２）。移行準
備評価とセルフケア・アセスメントについては，おお

よそ小学校４年生程度の知的機能があるものは患者本
人が，それに満たない知的機能を有するものについて
は，保護者または介護者が記入する。移行準備評価は
当事者と小児科医が共有し，移行の準備を開始すると
ともに知識の確認，教育およびトレーニングツールと
しての役割も果たす。セルフケア・アセスメントは移
行後の評価として当事者が記入し，成人診療科医師と
共有する。医療サマリーについては，小児科，成人診
療科，当事者の三者で共有する。本邦でもこのような，
当事者と医療者が共通で使用し得るフォーマットの移
行ツールの必要性を感じており，開発を検討中である。

Ⅶ．お わ り に

ダウン症候群のある人においての，成人期を見据え
た小児期からの関わりでは，成人期合併症管理につい
ての情報提供，患者・家族のヘルスリテラシーの獲得，
自立した生活に向けての準備が必要と考える。そのう
えで，適切な時期に成人診療科への移行を検討するこ
とが望ましい。

小西らは，16歳以上のダウン症候群のある人たちに
自身の認識に対する調査を行い，「毎日の生活に幸福
感を持っている」と回答したものが約９割を占めたと
の結果を報告している28）。Skotko らによる報告でも，
12歳以上のダウン症候群のある人の99％が生活に幸福

図２　米国内科学会による知的障害と発達障害のある若者のための移行ツール（文献32）より）
A：移行準備評価
B：医療サマリーと緊急時の方針
C：セルフケア・アセスメント
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感を持っていると回答している33）。多くが高い自己肯
定感を持って生活をしている実態があり，当事者に
とってダウン症候群をもつこと自体が否定的なことで
はない。2015年から米国の A&E ネットワークで放送
されている「Born	This	Way」は，ダウン症候群をも
つ７人の若者が登場するリアリティ番組である。自身
の障害と向き合い，目標に向かって努力する彼らの夢
と希望の日常生活を描き，2016年のエミー賞を受賞す
る栄誉となった。さらに2018年には，出演者の１人で
あるダウン症候群のある女性が結婚式をあげ，話題と
なった。アメリカにおいても実際には障害のある人同
士の結婚は日常的ではなく，充実したサポート体制の
ある一部の地域に限られているが，日本においても今
後彼らの就職，自立，結婚など，人生設計そのものに
ついて考える機会が増えると思われる。彼らが成人，
老人としての寿命を全うしながら，当たり前の社会の
一員として参加できる社会を目指したい。
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