






要約:ウイリアムズ症候群(WS)は幼児からの成長と知的の発達障害、妖精様顔貌、人なつ

っこい性格大動脈弁上狭窄などの血管、結合織の異常を主症状とする先天異常症候群であ

る。2 万人人に 1 人の頻度で発症し、殆どの患者は孤発例であるが、常染色体性優性遺伝

例の報告もみられる。最近、WS 患者はエラスチン遺伝子欠失を持つことが明らかとなっ

た。そこで、24 例の WS 患者のエラスン遺伝子解析を行い、知的、都成長障害の原因はエ

ラスチン以外の遺伝子欠失によることが示唆されたので報告する。


