














要約 

1.自験例を中心に新しい染色体異常症候群の臨床症状一核型の対応を検討し,少なくとも

11 種の新しい症候群について臨床診断の精度を向上できた。 

2.臨床例に基づく遺伝子地図作成を試み GALT座位の少なくとも 1つを 3q26→qter にまた

SOD-1 座位を 21q22.1 に位置づけた。 

3.染色体異常の子宮内発育を生下時体格を指標として検討した。その結果子宮内発育障害

の存在が判明した。しかし経時的には Down 症においても対照群と同様に生下時体格の増大

傾向がうかがわれた。各種染色体異常患者の平均的生下時体格のデータは個々の症例の生

下時体格を評価する際の基準値として重要である。 


