




要約:Aarskog 症候群は症状が多彩で変異が大きく比較的頻度の高い X 連鎖性遺伝疾患で

あるが、欧米での研究では加齢による症状の変化も報告されている。本邦での Aarskog 症

候群の実態を知るべく、自験例 4家系 6症例について分析を行った。低身長・知的障害な

どの程度・頻度は既報告と大きな差はなかった。最近報告された心奇形合併例としては心

房中隔欠損が 1例含まれていた。未報告の症状としては膜性鎖肛・伝音性の難聴が各 1例

認められた。


