














緒言 

21-hydroxylase 欠損症による先天性副腎過形成症(congenital adrenal hyperpIasia:CAH)

は,常染色体性単純劣性遺伝病である。臨床的には単純男性化型および食塩喪失型の二型が

存在し,単純男性化型の女性では,女性仮性半陰陽を呈し,男性にあっても二次性徴早期発

現,骨端線の早期閉鎖,小人症を呈する。 

食塩喪失型では,生後一週以降に異常な体重減少,嘔吐,下痢,脱水症状にひきつづき循環不

全,ショック状態におちいり死亡することがある｡ころが出生直後に診断し直ちに治療を開

始すれば,生命予後,あるいは身長予後に著しい改善をもたらすことができる疾患である。 

本症の発生頻度(対出生数)は人種により著しく異なるが,これまでの報告では,エスキモー

500:1,スイスで5,000:1,米国40,000～67,000:1,本邦ではおよそ45,000:1と考えられてい

る。 

ここでは,日本人における CAH患者 25名を含む 20家系について遺伝的解析(性差,分離比,

連鎖,連鎖不平衡,遺伝的異質性など)を行ない,CAH における遺伝学的問題点を明らかにし

,CAH の発生をモニターする上で,これらの問題点が有する意義を明らかにすることにより

,広く先天異常のモニタリングシステムの確立のために解決すべき問題点を探る。さらに

CAH の発生モニターのための診断法,対照集団,患児を持つ母が新たな妊娠をした場合の出

生前診断についても検討を加える。 


