
中隔視神経異形成症（中隔視神経形成異常症）Septo-optic dysplasia の診断基準と重症度分類 

 

診断基準 

以下の３項目のうち、少なくとも２項目を満たすものを中隔視神経異形成症と診断する。 

①透明中隔欠損を認める 

②下記の内分泌異常を認める 

③視神経低形成(片側性もしくは両側性）を認める 

（内分泌異常は初期には認められないことが多く、①もしくは③を認める場合は思春期まで内分泌異常の発

現に注意が必要である） 

 

内分泌学的診断基準 

 下垂体機能低下症の以下の症状（A 臨床症状またはB 内分泌検査）を一つあるいは複数認める。 

A 臨床症状 

1. 低身長(注1) 

2. 症候性低血糖(注2) 

3. 新生児の呼吸障害(注2) 

4. 遷延する黄疸(注2) 

5. 小陰茎・停留精巣 

6. 二次性徴遅延 

7. 多飲・多尿(注3) 

8. 思春期早発症(注4) 

注1 成長ホルモン分泌(GH)不全性低身長の診断は難治性疾患克服研究事業の診断の手引きを参考にする。 

注2 新生児期には非特異的症状であるが、下垂体機能低下によっても発症することがある。 

注3 バソプレッシン分泌低下症(尿崩症)の診断は難治性疾患克服研究事業の診断の手引きを参考にする。 

注4 中枢性思春期早発症の診断は難治性疾患克服研究事業の診断の手引きを参考にする。 

 

B 内分泌検査 

 下記のいずれかあるいは複数の合併を認める 

1. 成長ホルモン分泌低下(注5) 

2. 甲状腺刺激ホルモン分泌低下(注5) 

3. 性腺刺激ホルモン分泌低下(黄体刺激ホルモン、卵胞刺激ホルモン)(注5) 

4. 副腎皮質刺激ホルモン分泌低下(注5) 

5. バソプレッシン分泌低下 

6. 性腺刺激ホルモン分泌増加 

注5 下垂体前葉ホルモン分泌低下については下垂体性あるいは視床下部性の分 

泌障害の両者が原因となる。 

 

C 画像所見（参考所見） 

1. 下垂体前葉の形成不全 

2. 下垂体柄の非薄あるいはMRIで同定不能 

3. 下垂体後葉の形成不全あるいは異所性後葉 

 

 

重症度分類 

 神経症状・内分泌症状・眼症状ごとの重症度分類は次の通りである。各臓器症状のもっとも重い重症度を

患者の重症度とする。ただし、二つの臓器症状の併発は一段階（中等症と軽症の併発は重症に、軽症と軽症



の併発は中等症にあげる）、三つの臓器症状の併発は重症度を二段階（三臓器とも軽症でも、全体としては

重症とする）あげる。 

 

神経症状 

重症児に関する大島分類（参考１）、精神保健福祉手帳診断書における「G40てんかん」の障害等級判定区分

（参考２） 

 

重症 大島分類1-4。大島分類5-9に聴覚障害、てんかん、摂食・呼吸障害等の併発症状を併発する場合。て

んかん障害等級１級相当の発作。 

中等症 大島分類5-9。大島分類10-16に聴覚障害、てんかん、摂食・呼吸障害等の併発症状を併発する場合。

てんかん障害等級２級相当の発作。 

軽症 大島分類17-20。大島分類22-25。てんかん障害等級３級相当の発作。 

 

内分泌症状 

重症 新生児の呼吸障害あるいは症候性低血糖を伴う場合。(前葉ホルモン分泌不全によるもの) 

中等症 重症以外の内分泌症状、ホルモン分泌異常を二つ以上合併する場合。 

軽症 重症以外の内分泌症状、ホルモン分泌異常を一つ持つ場合。 

 

眼症状 

重症 矯正しても、両眼の視力が 0.05 未満の場合 

中等症 矯正しても、両眼の視力が 0.3 未満の場合 

軽症 矯正しても、片眼の視力が 0.3 未満の場合 

 

参考１ 重症児に関する大島分類 

 
 

参考２ 精神保健福祉手帳診断書における「G40 てんかん」の障害等級判定区分 

てんかん発作のタイプと頻度 等級 

ハ、ニの発作が月に 1回以上ある場合 1 級程度 

イ、ロの発作が月に 1回以上ある場合 

ハ、ニの発作が年に 2回以上ある場合 

2 級程度 

イ、ロの発作が月に 1回未満の場合 

ハ、ニの発作が年に 2回未満の場合  

3 級程度 

「てんかん発作のタイプ」 

イ 意識障害はないが、随意運動が失われる発作 

ロ 意識を失い、行為が途絶するが、倒れない発作 

ハ 意識障害の有無を問わず、転倒する発作 

ニ 意識障害を呈し、状況にそぐわない行為を示す発作 

 

（ＩＱ） 知的障害

21 22 23 24 25 ７１〜８０ 境界

20 13 14 15 16 ５１〜７０ 軽度

19 12 7 8 9 ３６〜５０ 中等度

18 11 6 3 4 ２１〜３５ 重度

17 10 5 2 1 ０〜２０ 最重度

走れる 歩ける 歩行障害 座れる ねたきり


