






要約:Noonan 症候群は,特徴的顔貌,先天性心疾患、精神発達遅滞,低身長などを特徴とす

る先天奇形症候群である。本症候群で止血凝固系異常が高率に合併することが注目されて

いる。Noonan 症候群 7 例について血液凝固因子の検索を行なった結果,4 例で凝固因子の

部分欠損,2 例で正常下限の値を認めた。しかし,全例で臨床的な出血傾向はなかった。本

症候群の責任遺伝子産物である未知のタンパク質が、血液凝固系と器官形成に関わってい

る可能性がある。


