


















はじめに 

染色体分析はかなりの時間と労力を要するところから、奇形・精神発達遅滞等全例に亘り

実施することはきわめて効率の悪いことである。かつては、多発奇形・精神発達遅滞・皮

膚紋理異常より常染色体異常を、性染色質検査により性染色体異常をスクリーニングする

方法が提唱されていた。しかるに、前者に関しては分染法登場後の症例の洗い直しにより、

また後者に関しては乳幼児における性染色体検査の精度の問題から、再検討の必要にせま

られてきている。 

そこで、本研究グループは乳幼児期の各マイルストーンで、いかなる症状・身体徴候を目

安として,染色体検査実施にふみ切る適応と考えるべきかに関して検討し、本年度一つの試

案を提出する。検討した年齢マイルストーンは、(1)新生児(2)3～4 ヵ月児(3)1 才 6 ヵ月児

の 3期である。 

この他、精神発達遅滞方言基礎的障害としてある集団の中で各種奇形等の身体徴候を中心

とした臨床像別にいくつかのカテゴリーに分け、それぞれの群と染色体異常との関係をみ

た家島らの研究も併せて報告する。 


