




 

臨床像が定型的な染色体異常症候群に合致するにもかかわらず染色体所見が正常であった

り,あるいはその逆に染色体所見に異常を認めるにもかかわらず臨床像が非定型的であっ

たり,核型と臨床像との間に不一致をみとめるモザイク型染色体異常例の診断に関する検

討を行ったので報告する。 

 モザイク型染色体異常例の厳密な染色体分析診断は,身体を構成する種々の組織由来の

細胞より得た染色体分析用標本をできるだけ多数分析した結果得られる。しかし,現実には

莫大な細胞数の分析は不可能であるところより,「多数の標本に対して速やかに実施し得る,

なるべく簡便な方法で,異常標本またはその疑いのあるものを暫定的によりわける作業」で

あるスクリーニングに近い方法によらざるを得ない。スクリーニングには,当然のことなが

ら,受容性・信頼性・妥当性・費用などの問題がともなう。そこで,現段階で信頼性の少し

でも高いスクリーニング方法を採用せざるを得ない。 


