




はじめに 

性染色体異常の頻度は,全新生児の 0.3～0.5％といわれる。わが国の年間出生数を 150 万

とすると,毎年 4,500～7,500 人ずつ性染色体異常児が生まれてくる計算になる。常染色体

異常に比較して,性染色体異常は新生児・乳児期における特異な表現型が乏しく,臨床診断

が困難である。しかも,性染色体異常にはモザイク型が少なからず存在し,臨床診断を一段

と困難にしている。そこで,われわれは新生児期における性染色体異常,とくにモザイク型

のスクリーニング法の検討を行った。 


