






 【要旨】非古典型 3β-hydroxysteroid dehyderog enase 欠損症と診断した 1 3 名を検討

した。女児 6例では全員が恥毛の早期出現を呈し、男児では 5例が女性化乳房・ 2例が骨

年齢の促進を主訴とした。女児では軽度の多毛・月経不順・骨年齢促進等の共通する所見

があり、また、男児の女性化乳房は自然退縮がみられないことが特徽的であった。迅速 ACTH

負荷で血中 17OH プレグネノロン高値を示す症例は、一疾患単位として取り扱う意義があ

ると考えられ、症例を集積し、その自然歴・予後につき検討すべきと思われた。


