
















はじめに 

正常なヒトの染色体に関する知識が増大したことにより,種々の先天異常の染色体研究へ

の道がひらけた。1959 年に Lejeune らが Down 症候群 3 例の染色体分析を行い、全例にも

っとも小型の端部着糸型染色体(現在の21番染色体)が1本過剰にみられることを発見した。

この報告を契機として,Turner 症候群・Klinefelter 症候群における染色体異常がつぎつぎ

と発見され,現在まで幾多の種類の染色体異常が記載されてきた。染色体異常症と一言でい

っても,その臨床像はさまざまであるし,その種類も多い。代表的な Do ㎜症は約 1,OOO 分娩

に1の頻度であるが,他の常染色体トリソミー症候群(代表的なもの)は5,000～10,000分娩

に 1,Klinefelter 症候群・YY 個体・triple Xは男児女児それぞれ 500～1,000 分娩に 1・

XO 型の Turner 症候群は 10,000 分娩に 1,染色体の部分的構造異常のみられるものは約

2,000 分娩に 1 などといわれてきている。これらの臨床像は,外表奇形をともなうもの,内

臓奇形をともなうもの,発育障害や精神発達遅滞をともなうもの、二次性徴に欠けるもの,

外見的には全く異常を認めぬもの等々さまざまである。これらの多様な臨床像をもつ染色

体異常児を、臨床の場で,いかに検査適応の有無をスクリーニングするか,またその方法の

問題はなにかについて検討した。 


