




要約:Brachmann-de Lange 症候群の臨床症状は多彩であり、本症候群の自然歴および患者

の生活の質を重視した医療・療育を考える際に、致死的経過を辿る重症例よりむしろ軽症

例の方が重要であると考え、重症例と軽症例を別個に容易に評価できる調査書を新たに作

成し、自験 5 例(重症例 2 例、軽症例 3 例)についての検討を行った。5 例ともに特徴的顔

貌を示したが、軽症例では重症例と比べやや軽微であった。軽症例はいずれも精神遅滞・

行動異常・重度の奇形を認めなかった。さらに軽症例では知能が正常である両親の一方に

本症候群を疑わせる軽微な症状を認めた。このことは軽症例の中に優性遺伝するものが存

在することを示唆した。本調査書が Brachmann-de Lange 症候群のアンケートとして使用

可能であること、および重症・軽症例の判定に有効であることを確認した。


