




要約:  昨年度作成した共同調査様式に従い、発生頻度の高い奇形症候群について自然歴

の調査を行った。Rubinstein-Taybi 症候群、Prader-Wil1i 症候群、CATCH-22 症候群、

Wi11iams 症候群、Noonan 症候群、脆弱X症候群、4p 一症候群、5p 一症候群については、

中間報告的な自然歴の解明が行えた。Rubinstein-Taybi 症候群の病因遣伝子が解明され、

脆弱 X 症候群の簡便な検査法が試作された。残りの Sotos 症候群、de Lange 症候群、

Beckwith-Wiedemann 症候群についても、調査は進行中である。


