
＜WAGR 症候群（WT1 と PAX6 を含む 11p13 欠失症候群）＞ 

○概要 

1. 概要 

染色体 11p13 領域の欠失により引き起こされる隣接遺伝子症候群である。同領域内の欠

失によってウィルムス腫瘍（Wilms’ Tumor）、無虹彩症(Aniridia)、泌尿生殖器異常

(Genito-Urinary Anomalies)、精神発達遅滞(mental Retardation)を示すことから、症状

の英語頭文字をとって WAGR 症候群とされている。 

 

2. 原因 

11p13 領域には無虹彩症の原因となる PAX6 が含まれており、片アリル欠失によって無虹

彩症を生じる。PAX6 のセントロメア側約 600-kb の位置には WT1 が位置しており、WT1 の片

アリル欠失によって先天性泌尿生殖器異常、学童期までの間のウィルムス腫瘍、さらに晩

発性腎機能障害の発症リスクともなる。染色体微細欠失の範囲は患者によってランダムで

あり、生殖細胞系列において偶発的に生じている。PAX6 のテロメア側約 4-Mb の領域に位

置する BDNF 遺伝子は発達障害に関連していると考えられており、欠失領域に BDNF が含ま

れると神経発達症の原因になると考えられている。 

 

3. 症状 

乳児期に羞明を契機に無虹彩症として診断されることが診断の契機になることが多い。

泌尿生殖器異常は先天的に生じている可能性があるため、泌尿器科的な精査によて初めて

診断可能である。また、ウィルムス腫瘍は、学童期までのスクリーニング検査で早期発見

される。晩発性腎機能障害は思春期以降明らかになる場合がある。精神発達遅滞は幼児期

に発達の遅れや多動などとして認識される場合が多い。 

 

4. 治療法 

 無虹彩症については眼科的な対応が必要である。先天性泌尿生殖器異常が認められた場

合には、泌尿器科的に対応する。スクリーニング検査でウィルムス腫瘍が早期発見された

場合には、将来的な晩発性腎機能障害への影響も考慮し、外科と協力して治療方針を決定

する必要がある。 

 

5. 予後 

 生命予後はウィルムス腫瘍の治療成績より、晩発性腎機能障害に依存していると考えら

れているが正確な長期予後は不明である。 

 

○要件の判定に必要な事項 

1. 患者数 

 本邦での正確な患者数は不明であるが、100 名以上存在していると考えられている。 

2. 発病の機構 

 PAX6 と WT1 を含む染色体 11p13 領域の欠失が原因ある。 

3. 効果的な治療方法 

 未確立 (根本的な治療法はない) 

4. 長期の療養 

 必要 (生涯にわたり症状が持続する) 

5. 診断基準 

あり（研究班が作成した診断基準あり） 

６．  重症度分類 



＜重症度分類＞ 

１）に該当する者を対象とする。 

１）modified Rankin Scale（mRS）、食事・栄養、呼吸のそれぞれの評価スケールを用いて、

いずれかが３以上を対象とする。 

なお、ウイルムス腫瘍や慢性腎機能障害については、それぞれ個別の障害認定を考慮する。 

 

＜診断基準＞ 

Definite を対象とする。 

WAGR 症候群（WT1 と PAX6 を含む 11p13 欠失症候群）の診断基準 

  

Ａ．症状 

【大症状】 

I． 無虹彩症（指定難病の基準を参照） 

II． 腎尿路系奇形 

III． 精神運動発達遅滞 

＊Iは必須項目。その他は必須ではない。 

【小症状】（合併しうる症状） 

I． Wilms 腫瘍 

II． 腎機能障害 

III． 神経発達症 

IV． 肥満 

V． 四肢の異常 

VI． その他 

  

Ｂ．検査所見 

上記症状より WAGR 症候群が疑われた患者において、マイクロアレイ染色体検査を含む何ら

かの遺伝学的検査により11p13領域のPAX6と WT1を含む領域の欠失を確認することにより

確定される。ただし、11p13 欠失領域が PAX6 と WT1 そのものを含んでいない場合であって

も、大症状全てを満たす場合は WAGR 症候群と確定される。 

  

Ｃ．鑑別診断 

以下の疾患を鑑別する。 

11p13 欠失によらない無虹彩症 

  

Ｄ．遺伝学的検査 

１．染色体 11p13 領域の欠失 

 

＜診断のカテゴリー＞ 

Definite：Ａのうち大症状の Iを認め、PAX6 と WT1 を含む染色体 11p13 領域の欠失を認め

たもの。 

Possible：Ａのうち大症状の I を認め、染色体 11p13 領域の欠失を認めたが、欠失領域に

PAX6 もしくは WT1 を含まないもの。 
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