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性異常お よび Down 症候群症 例に対す る染色体検索

新潟 大 学 医学 部産 科 婦 人 科 学教室 （主 任　鈴 木 雅 洲 教授 ）

　　　　　　　岡　 田　 　正 　 俊

　　腰 特 定 の 疾 患 や 齢 を 牌 と し た 染 色 燬 索 に 関 す る 幸賠 は 数 多 く扇 ．し か し，多 種 類 舶 験例 を 比較

　　対 照 し て 発 表 し た 報告 は な い ．著者は ，昭 和 40年 9月 よ り 昭 和42年 1 月 迄 新潟 大 学 医 学部 産 科 婦 人 科教 室 に

　　て・末 稍 静 脈 血 白 血 球 の 染 色 休 分 析 を 施行 し た 115例 に つ い て 以 ドの 成 績 を 得 た．
・　 1・染 色 体 分 檐 施 行 し 得 た 115例 の 染 鮴 像 は ，xx33 例，　 xY22 例，　 xo 　6亂 xo ！xx 　2例，　xxY

　　3例 ・XYY 　1例 ・Y 異 常 2 例，　XXfXY 　1例 ，
21−・・i・・ my 　43例 ，211G灘 2 例 で あ っ た ．

　　　
2 ・性 染色 騰 成 XO 型 6例・XO ！XX 型 1例 合 計 7 例 の T ・・ner 症 候 群 お よ び 3例 の 歡 色 体鞦 XXY

　　型 Klinefelter症 候 群 を 経 験 し た ．　 Turner 症 候群 の 臨 床 症 状 と し て ，翼 状 頚 ，外 反 時，楯 状 胸 は 必 発 の 所 見

　　
で な い こ と を 知 つ た ・伽 ・従 来 報 叡 ・な ・歯 列 の 異甑 視 野 狭 窄 を 認 め た こ と は 今後検 討 す る 必 要 が あ る ．

　　　3 ・そ の 他性異 常症 例 と し て ，Pure　9。 nadal 　dysgenesis　2例 （性 染色 体 構 成 XX
，
　XO 〆XX ），女 性 半 陰 陽 2

　例 （腆 色体 轍 XX ）・雛 半陰 陽 1例 （Y 染色体 嬬 ）， 真性半i嬲 1例 （腆 色 購 成 XXfXY ），お よ び 男

　 性 半 陰 陽 が 疑 わ れ る 1 例 （性染 色 体 構 成 XY ） を 経 験 し た ，

　　　
4 源 黜 糊 擁 者17鰰 6 例 （35％ ）咀 染色 齷 常 醗 肌 た ．こ れ は 焔 上 麟 嚥 舗 別 と し て

，

　 J・・Qb ・・Philip の 報 告 に 一致 し，本 症 患 者 に 高 率 に 染 色 体 異 常 の 存在す る こ と を 証 肌 た ．

　　　5 ．短 射 を 認 め た 症 例19例中 7 例 に Turner 症 候 群 が 存 在 し た ．

　　　6 ．男 性性 異 常症 例 19例 中 6 例 に
．1生染 色 休 異 常 を 認 め た ．

　　　
7 ．染 色 体 分 析 を 行 な っ た Down 症 候 群 45 例 に っ い て 報 告 し た ．染 色 体構 成 は 21−trisoIny型43例 ，211G 転

　 座 2 例 で あ つ た ．さ ら に 出生 時 両 親 の 年令 に つ い て 検 討 し た が ，従 米 の 報 告 に ほ v
“
　
− etし た ．

　　　　　　　　　 L　緒　　言

　 性異常 お よ び 各種先天異常症例 に お け る 細胞遺伝学的

検索 に 関す る 報告 は ，1959年以後急激 に 増加 し
’〕，相次

い で 新知見 が得られ て 来た ．本邦 に お い て は
， 産婦人 科

領 域で 佐藤
鋤

， 小児科領域 で 中込
4〕

の 秀れた 発表が あ

る ．

　 こ れ ら知見 と産科婦人科臨床上 の 立 場 か らの 研究お よ

び 各種先天異常症例 に、お ける 胎芽 ，胎児病 の 立 場 か らの

解 明を試み る こ とは ，甚 だ重大で あ り，各 種異 常症例に ．

対す る 細 胞 遺伝 学的検索 は
， 今や r。 utine な検査項 目の

1 っ に なっ た 感が あ る ．しか し染色 体研究 の 面か ら経験

例を集計 し て 発表 した 報告 は ，特定 の 疾患や 症状を 中心

と した もの 以 外，Takagi5 ）
の 4G例 の 性異常症例 の 報告

が 記載さ れ て い る の み で ある ．

　著者は ，別 報に て 性染色質お よ び 多核白 血球 drums −

ticlcに 対 して 検討 し，つ い で 新潟県下 5個所 の 精薄施設

に 収容 され て い る 児に つ い て 細胞遺伝学的検索を 行なつ

た 結果 を報告した ω ．本研究 で は ，昭 和40年 9 月 よ り昭

和 42年 i 月 迄新 潟 大学医学部産科嬬人科教室に て 染色体

分析を 行 な つ た 115例に っ い て ，そ の 臨床所見を 中心 と

して 報告す る．

　　　　　　　　　 IL　実 験対象

　染色体分析を施行 した 症例 の 詳細に つ い て は ，既 に 発

表 し た の で 省略す る
6 ）． また 対 象 と した 症例を臨床所見

か ら分類 した もの を 第 1表に 示す．Down 症候群に つ い

て は ，新潟大学医学部小児科 ，同 産科 に て 出生 した 新生

児 3 例．潟県下 精薄施設収 容児，新潟県中央児童相 談所

に て 臨床所見、L木症と診断され た 工24人 を 対象 と した ，

　　　　　　　　　m ・ 実 1験方 法

　既 に 別報に て 発表 し た の で 省略す る
6，．

　　　　　　　　 IV・ 実 1験成績

　1． 染色体分析を 施行 した 症例 の 臨床所見 と染 色 体講

成 に つ い て の 総括は 第 1 表に ホ す ，

　2 ．性異常 と染 色 体 分 析

　 （1）　Turner 症候 群

　染色体分析 に よ り 7 例 の Turner 症候群 を 経験 し た ．
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第 1 表　 115例 に お け る 臨 床 所 見 お よ び 染 色 体 分 析

　 　 　 　 の 総 括

臨床 所 見 に よ る 分 類 　　 例

1
　　　　　　　　　−　　　　　　D
　 　． 1
性 性 異 常 　 形 態 異 常

よ る も の を 　 除 外 し

原 発性無月経 　1丿 亅 タ ト

陀 暑 ｝ 形 態

常 　月 経

常 釧難体分械 績

女．卜 f 朱 儒症 1
） 12

XX8 例，X

02xIxx2 例 6 例
3

列 19 例

　4 例，　

訓列， Y
異 常 1

X@3

例 XX1

瘁C 　XO6

， XOfXX 　

  皿

性性三

・ 常 ］ VDo
症候群 19 例

6 例 XY13
XXY3 倒，

Y　1例 XY 〆 XX　1例
long 　 Y ／例
21 − tr

omy 　43 例 1G

座ユ例 XY 　
ユ

K 慣 性流早 産

者 8例
VI 先天異 常
例 跨 7

XX 　4 例， XY 　4 例 XX　 4 例

XY 　 3 例 1
原発性無月経患者4 例（ XO …2 例，　XX 　 　… 2例 ） を

む． 2 ）　Ellis 　 v
　crefeld症候 群1例（XY ） 　　先 天性 魚麟 癬 1例（ XX

　 　Marinesco − Sj6gien 症 候群2

（XX ， 　 XY） 7 例中 1例は，性 染 色質 陽 性で あ つ たが ，

れ は 性染色 体構成XO ！ XX の mosaicism

あつ た．他 の6 例は， い つ れ も 性染 色質陰 性 であ

． XO型 性 染色体 構成を示 し た，そ

臨床所 見の概要 に つ いては第 2 表 に 示 す ． 　 （ 2 ）

inefelter 症候群 　性染色 質陽性 で あ り， 染色 体 分析

結 果 XXY 性 染色 体構成 を 示 し

K ！inefelt

症候群は3例 で あつた． そ の 身 体所見の概 要は 第 3

に示 す ， 　 （ 3 ） 半 陰 陽症例 　 半陰陽症 例は 7例

験し た ．その臨床所見の概要は第 4
表 に示 す

．
症 例 1 は真性半陰陽 ，症

2 ．3 はPuregonadal 　dysgene

s ， 症 例 4， 5 は 副 腎性器症候 群，症 例 6は性転換，症例7 は試 験開腹お よ

性腺の組織像の 検討 が 行 な わ れ て おら ず， Pure 　 g ・

daldysgenesis

か

　 LL 女 性化症候群 の いつ れかの 鑑 別診 断 が不能 の 症 例 で

ある． 　（ 4 ）　 原発 性 無 月 経症例 　対象 は 染色

分析の行 な う 機 会 の あ つた17 例である． 臨 床 所 見

詳 細は ， 第5 表に示 す．17 例 中11例 は 性染 色 体構 成 XX

あり ，性染色体異 常を 認 め

の はXO2 例，XO

X 　2 例，　 XY1 例 ， 　 Y 染色 体異常 1 例，合計 6
（35 ％） であつ た ， 　（ 5 ）男性 性 異 常 症例 　

性 性器 系に ，機能 および形態． ヒ の異常を認め染 色 体

析 を

な う機 会

あ つた

例

は
例

で

る

．

床

所
見

第

3
表

Klef

ter 症候St　3例の臨

像

＊ ｼ ．　

H．K
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@
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第 4 表 　半陰陽 症 例 と 臨床像

痙例

1

「・ 名 年・

S　．118

　　1性染

診断 色 質

　　1（％ ）

2 ．M ．　 S

3

雖
陽

鑓
陽

19

15

30

81
旺
陰

　

　

陽

女

半92F，S

色

成

染
構

性

体

血
慴
k

白
皿゜
 

舗
贓

身 体 所 見

8f500

ユ61500

16f500

　 　 　 　 1
・ ・！・ X 儷懇

化乳 房 ・

XX

4

XOfXX

性器 所 見 内 分 泌 所 見 そ　 の 　 他

着，陰 毛 中
．

1生型

陰灘 輜蛎器
17q

執 生 検

蠶欝靂総 難

H ．K 　 5

5 ．M ．　 G

6

ユ8 …

女性
I　 I

≧
1
匹
1
旨妻　51　128

！500
陽 　 　 　1

　 　 1一
女閏
半 陰 22
陽

XX

est「Qgen ，　Pregn − ovozestis ，　I　Q正 常
aHediol 　IE常

7

矮臨期 覇 ，
．
試 嬲 腹 ・ て

學・駄溜 囃糞灘馨

K ．Y28 韈
陽

靄鸚 漕雑罐欝llltk／A・li；，p髏攤震麟

26／500

0

K ・K25
」

0

XY

　 xy
（Y 異 常 ）

415°° IXY

身 長 116．5c皿 ，．
勇 性 様 体 型

2 次
「
辷生徴 の 男i生イ匕

身 長 167  ，
男 性 体 型

　　　　 1尿 中17−KS26 ・5　…試 験 開 腹1巴 て 根跡

鸛
肥
唱 届 1（鵬

．

齦竄
坪1臨響

　　　　 旨常 な い 　　　　　　　　nad ，骨 年 令 の 亢 進

内 外性 器 発 尿 中17KS の 増 加
育 不 黛 　　 他 に 異 常 は な い

1見
　 　 　 　 　 は な い

過 少 月経 ，
IQ 正 常

講 桧麟難蝶 獄 綱

謀鬣驪 驪 緩舗講罪誉a擢
織 の 存在，性転 換

の 詳細 は 第 6 表 に 示 す ．19例巾13例 は 性染色体構成 XY

を 示 し た ．性染色体異常 を 認め た の は ，XXY 　3 例 ，
xY ！xx 　1 例 ，　 xYY1 例 ，

　 Y 染色体異常 1 例 ，合計 6
例 （31．6％）で あつ た ．

　 3． Down 症候群 に お ける 染色体検索

　臨 床 上 本症 と診断 された 124例 に お ける 両親 の 年令に

つ い て は 第 7 表に 示す．染色体分析は 46例 に 行 な い ，
21−trisomy 型が43例 ，211G 転座型 が 2 例 で あ り，1 例

は 染色体分析に て 異常を 認 め な か つ た ．

　　　　　　 V ・ 考案 な らび に 総 括

　 1． Turner 症候群 ： 本症は 1959年 FordT｝
に よ り細

胞遺伝学的に 性染色質陰性，性染色体溝成が XO で ある

こ とが罎告され て 以来，数多 くの 症 例 が 発表 され て い

る．本 邦 で は ，桜井
8忙 よ り性染色質陰性例 として 第 1

例が報告され た ．染 色体分析施行例 は ，森島
9） ・金

’の
に

よ る もの が 最初 で ある ．しか しそ の 後の 報告 は ， 殆 ん ど

が 症 例 報 告で あ り，自験例を総括し て 発表 した の は 著者

の 発表 の 他は 中込
11 ］

らの 14例 の 報告が あ るの み で ある ．

　本症 と臨床像 の 関係 に つ い て 考 察す る ．XO 型性染色

体構成 を 示 す もの で は ，短躯 ， 高度 の 性器発育不全 ，性

腺 は発育 の 悪 い streak 　gonad の 所見 ， 他 に minor 　ano −

malics を有す る こ とが 主症状 で あ る
12 ｝．著 者 は XO 型

性染色体構成例 を 6 例経験 し た が
， 翼状頚 ，外反肘 ， 楯

状胸 が 全 例に 認 め得なか っ た ，こ の こ とは ， 従来報告さ

れ て い る こ れ ら症状 が 本症診断上 の 根拠に は な り得 な い

こ とを 証 明 した ．他 に 歯列 の 異常を 全 例 ，周辺視野 の 狭

窄を 2 例 に 認め た こ とは ，今迄 Turner 症候群の 臨床燥

として 注 目 を み て い な い だ け
’
に 興味 あ る 事実 と考 え ら

れ ， 今後更 iご 検討を 試 み た い ．

　XOIXX 型性染色体構成 は 1 例経験 した ．木 例 の 臨床

1象は XO 型 と殆 ん ど差 が 認め られな か つ た ，　 mosaicism

症例で は ，XO と XX 　cell 　lineの 比率に よ り種 々 の 程

度 の 表現型 が 存在す る可能性
斟 が 考え られ る が ，こ の こ

とは 逆IC　Turner 症 候 群 の 臨床餒 か らの 定義づ けを よ

り困難 に し て い る とい え る ．一
方著者 は ．

性染色 体構成

XO ！XX を示 した Pure　gonadal　dysgcnesisを 1 ρ脛 験
した が ，Turner 症候 群 と Purc　gonadal 　dysgenesis と

の 闘 に お け る臨床像 の 差 と染色体構成 の 間に 明確な る意

味つ げは ない ．こ の 点 に つ い て は ，今後 の 細 胞 遺伝学研

究 の iつ の 課題 とい え よ う．

　本症と内分泌機能に つ い て は ，尿中 17−KS
，
　estrogen

が低下す る との 報告
1elG ］bgあ る が ，内分泌検査 を 施 行 し

えた 5 例に て ，estrogen が 多 少 低 値を 示 し た 以 外 ， 甲状

腺機能，尿中 17−KS ，17−OHCS
，
　pregnancdiol と も異常
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第 5 表　原 発性無 月 経 患者 に お け る 染 色 体 分析

画 蝿 年 令鹸 講 1 臨 床 像

　 　 　 　 1

1　iT ．　N 　　18

2

3A

．

T ．

H20
．

0 旨 22
− −

1

　41M ．　 NB
一
25

十
一

十
一

十

皿

双

旨性 器 発 育 不 全，満 月様 顔，
．
恥 毛 久 損

十

XXXX

性 器 発 育 不 全 ，2 次 性 徴

欠 損

5　T ．　S

腟，左 附 属 器 欠 損，根跡

状 子 宮，streak 　 gonad

性 器 発 育 不 全 ，2 次性 徴

障 害

＋ IXX　1籬悔 鑼 翻
6 ［K ．M ・7

7

8

竺五劉
M ．　 125

十　 XX

9

＋ 1器

E ．1〈 171

＿＿

XO

XO
〆XX

腟 欠 損 症 ，右 附 属 器 の 欠

除 ，根 跡 状 子 宮 　 　　一

10

11

性 器 発 育 不 全 ，第 2 次性

徴 の 軽 度「璋害 腥廛異 常

IH ．　 N18

M ．S19 　十

身 長 　132．2  ，　原発性無

月経，性器 発 育 不 全，
翼状頚，

無性

，
発

全

原

不

，
育

一
 

発

形

』

器

奇

30
性

天

1
，
先

長

経
の

身

月

骨

XO
身長 ユ30，0〜血， 原 発性無

1月 経 ，性器 発 育 不 全・血

嗾 結 婚　　　　　　、

12
　IK・

Yl 　28

XX

’

L　xy

IQ の 低 下，他 に 異常 は

な い

尿 道
．
ド裂，FSH 増加 ，

牲転 換

131415

一
16

… 1M
．SE

．0M

．Y

25
一

171819十
．一

十

Y
一

XX
一

X

1子 宮 欠損 ，外陰部 異 常・
12 次 性 徴 正 常

XX

十

17M ・U23i ＋

XXXX

蕊n6rexia 　nervosa ノ」丶頭 症

短 躯 ，性器 発 育 不 全

性器 発育不 全 ， 性 毛 の 欠

損 IQ の 低
一
ド

血 族 結婚，性 器 発育 不 全

IQ の 低 下

不児様顔貌 ，文脚 ，恥 毛

の 欠損，短 躯

第 6表 　男 性性異 常に お け る 染 色 体 検 索

1症例氏 名 i年 令1監餐i購副 臨 　 床

一

憙「

1T ．　 132

2　 ．T ．　 N3

　 N ．0

4
．
T ．　 A

5

6

25

H ．T

　 　 1− lXY
＿ 1　　 ．＿

85

　 −

13　 一

T ・HI　31 ．

XYXY

XYY

一
YX

一
X

781

9101112

・ ・Ll．．2．，．　
i

H ．K 　ll

E ．K35

十 XXY

性器 発育不 全，蕪精 子症

IQ 低 下 ，FSH 低 下

性器発 育 不 全，無 精 子 症
IQ 低下，　 FSH 低 下

性 器 発 育 不 全， IQ 低 下

小頭 症

性留 発 育 不 全 ，停 留睾 丸

肥 満 症

性器 発 育 不 全，歯 列不 整

性 器 発 育 不 全 ，精 子 の 異

常 （奇 形 率65％ ）

1．S　18

S ．N 　25

R ，H16

・ ・ X ・麗灘
・ ・ エ Q判

1
性 器 発育 不 全， IQ29
s・u ・g ・ w 嘸 ・ 症 候 群“

ユ3

＋ 浸購 ．。 v 。、，、t・，

＋ XX ・鷺 瀧鑪 蕪麟
　　　　 陰 茎 陰 嚢 癒 着，女 性化乳

XYXY

M ・S14 −
iXY

141M ．　 H16 　 一

7

XY

性器 発 育 不 全，精 子 欠 乏

症

性 器 発育不 全 ，IQ 低下
顔 面 の 異 常，骨格 異 常

一　 　XY

性 器 発 育 不 全，停 留 睾 丸

1女 性 乳 房 ，
・IQ 低 下，短 指

15T ．S

16 ・Y ．M

17

1819

H ．0T

．0

u

14
　
13

iT
・
，　Kl ・4

XYY

性器 発 育 不 全，左 停留 睾

丸 ，P 一
ト 胸，　 IQ 低 下

XY

睾留停右．
指

全

短

不

，
育

視

発

斜

器

，
陸

丸

丸

族

睾

血

留

，

停
頚

，
状

全

翼

不

，
育
常

発
異

器

列

婚

性
歯

結

性 器 発 育 不 全 ，短躯 ，IQ
の 低 下

　　 1性器 発育 不 全，停留 睾 丸
XY
　　 I小頭 症 ， 両眼囲離 L 糞！股脱

　　　　 性器 発育 不 全，右停 留睾一
［　　
XYi

丸，　 IQ の 低 下

第 7 表 Down 症 候 群 124例 に お け る 出 生 時

　 　 　 　両 親 の 年 令

1年 令 i衝惣 百 分鴫 瀏 酣 率

　 　 　 　 　 115．− 192D

− 24

0，8　　 1　　 0．8

5

25− 2930

− 3435
− 3940
− 4445
一

合 　 計

264122

ユ613124

4，0　　 13　　 10．5

21．033

．117

．712

．910

．5100

．0

34362115412427．429

．016

．912

．13

．3100

．0

注 ）父 親 の 年令 平 均 34．28才
　　母 親 の 年令 平均 31．97オ

第 8 表 染色 体 分析 を 施 行 した Down 症候群

　　　　45例 の 出 生 時 両 親 の 年 令

核 型 1騰
　　 tt　　　　　　　　　　　　　　　　　　　’re ／／
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 1．
母 親 の 年 令 　 父 親 の 年令

21−trisomy

211G 転 座

43

2

合 計 　　 45

32．O→
−6．94　　33，6十 7．34

23．5 29．0

31．9十 6．9233 ．4十 7．32

注 ） IQ の 平 均 35．4± 10．33
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写 真 1

性 異 常お よ び Down 症 侯群 症 例 に 対 す る 染色 体 検 索

45！XO 性染 色 体 溝戊 を 示 した Turner 症

候 群 の 1 例 （MJ ，25才 ）

口 産 婦 誌20巻 1 号

写 真 4 真性 半 陰 陽症例 ， 性染色 体 職 XYIXX

　　　　の Mosaicism を 示 し た，写 真 5 ，6 に

　　　　性 腺の 紐 織 象 ケ 示 す

写 真 2 同 症 例 の 染 色 体分析 結 果

灘驢 雛
　 1　 　 2　　 3

−

　 　 　 A

麟 雛
4　　 5

写 真 5 卵巣 の 問質 と 精細管 力鱗 り あっ て お り原 始

　　　　卵胞 は 殆ん ど 認め られ な い

B

媒瀑懇 麟 飜 麟 麟 飜

　　　　　　
6
宅
12

鹸 鹸 鱸

B 　　 I4　　15
　

　 　 D

覇 轟　腺 臨　 　　　輪 魂

19　 20　　　　21　
　 F　 　 　 　 　 　 　 G

鬱轟 簾藤 爵峰

｝6　 17　 13

　 　 　 E

鱒 　騰
2Z　　 X

写 真 3　 副腎駐器 症 候 群 症 例 の 外陰 部

　　　　染 色 体 数46 で XX 型 の 性染 色 体 構 成 を 示 し

　　　　 た （H ．K ．5 才）

写 真 6　 退 縮 卵胞 様 構 造 で ，粗 な結 合 織 の 増 生 と 出

　　　　血 を み る
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写 真 7　 性 転 換 を 施 行 し た 症 例 の 外陰部

　　　　（K ．Y ．28オ ）

写 真 8　 同 症 例 の 染 色 体 分 析結 果

　　　　Y 染 色 体 の 繕 造 異 常 （dic．　Y ） を認 め た

灘 鵝 　翰絢
LU3 　　 tt

．
．11，

　 　 A　　　　　　　B

｝裏蹄 蹴 餾 捌 縄 黐
　 　 　 　 S− t2一

　 　 　 　 　 ご

轟幽 鱒 鱒 　　焔 ‘ 曲 義

鰻 　 醐 」 ．
9

　 　 D　　 　　　　　 E

』
灘 戯 婁撃
　 F　　　 叶

麟
は なか っ た．Su　test を行なつ た 2 例 は 正常 で あつ た ．尿

中 gonadotropin 量 は 3 例 1こ 増加 を認 め た こ とは 従来 の

報告
’4） ’6＞

に
一

致す る． 8 才 の 症 例 2 例 に 尿中 gonado 一

オrQpin 量の 増量 を 認 め えな か っ た こ とは ，文献 上 本症候

群の 年少例に お け る測 定値の 報告
11 ） 12 〕

が 少な い た め 断定

、的の こ とは い え ぬ が ， 年令差に よ るtg　Fl．匚 g。 nadotropin

量 測定値を 参考
17 ＞と し て年少者例に つ い て は 本測定は 確

定診断 の 助けiこ は な らぬ と考えられ る ．

　 2． Klinefelter症候群 ： 1942年 Klinefelter’s ）
が外陰

部 の 形態 は ほ ぼ 正常 を 示 し ，無精子症を伴 う倭少睾丸 ，
．
女性化乳房 ，ff．1　［・r　gonadotropin 量 の t曽加を呈す る 男性

例 に 命名 し た の が 文献上 最初で ある ，しか し女性化乳房

に つ い て は ，そ の 後本症 に 特異的 な 症状 で な く，先天 性

細精管萎縮 ，硝子化，Leydig 綿τ胞が…£ な 所見 で あ る こ

とが 明 らか ｝こ なつ た
Z9 コZ° ）．本症 が性染色質陽性，　 i生染色

体構成 XXY で あ る こ とを 明 らか に し た の は Jacobs19）

で ある ，本 症 例は 性染色体構成 と臨床所見との 間に
一

定

岡　 田 15− 15

し た もの が な い とい わ れ る
21 〕．

　臨床所見 の 大要 に つ い て は ，Robach22 ），高井
：s）

らの 報

告が参考 とな る ．身長 は TE常 で あ るが ，細長 い 体型 の も

の が 多い とい わ れ る
z2

）．著者の 経験した 3 例 と も細長型

で あ り ， そ の うち 1例 は む し ろ類寅官症に 近い 体型を 旱

し た ，陰茎 の 長 さは ．94％o に 正 常 と 報告
：2 〕

さ れて い る

が ，自験例で は 3 例中 2 例は ほ ぼ 正 常 で あ つ た ．恥毛に

っ い て は 発毛不良は 7 ％
2z ，，女性化乳房は 25〜60％に認

め られ る と報告
23 ｝
−2e ） され て い る が ，経験例 で は 前 者 の

異常 は 認め ず，後者 の 異常は 工例に 存在 し て お り同報告

を 実証 した ，

　本症 と精神症状 に つ い て は 余 り文 mu2T）が な い 。1958年

Praderzs〕
，
　 Fei・guson−Smithz9

）

に よ り精薄児 に 本症の 頻

度が 高い と報告され て 以来，数多 くの 試み が行な わ れ そ

の 結果 が 発 表 され て い る． こ の 点 に つ い て は 別 報 に て

述べ た
6＞．…

般 に 知 能障害軽症 の 例 に 多い とい わ れ る．

IQ の 測定 し た 2 例 は ，29，38で あ り，ま た 測定 不 能 の

1 例 もか な りの 知能障害を 伴つ て い た ．ま た extra 　 X

の 数 の 多い 程知能障害 の 程度 が 大きい とい わ れ るが 3D），

こ の 点 に つ い て は 今後検討 を 試み た い ，

　3 ．真性半陰陽 ： 本症 は 睾丸お よび 卵巣由来の 性腺組

織が共存して い る状態をい う．外性器，内性器 ，染色体

上 の 性 に は
一

定 した もの は 認 め られ ない ．

　本症例は ，文献、ヒ1962年迄 Overzier14〕 は 171例 ，本

邦に て 市川
31 〕が 1963年迄46例 と報告 して い る ．本邦例 に

て 染色体分析 が 施行 され た もの は lI例で あ る
a1 〕
−S5｝． そ

の 染色体儀成 と性腺組織 の 所 見は ，XY 型が 6 例 （睾丸

絅織 ＋ 卵巣組織 5 例 ，ovotestis 十睾丸組織 1例），XX 型

が 4 例 （睾丸組織＋ ovotest1s 　1例 ， 卵巣組織十 〇 votestis

1例 ，
ovote8tis 十〇 votestis 　2 例 ），XO ／XY 型 mosaicism

が 1 例 （卵巣組織十 〇 votestis ） で あ る ．著者 の 経験 した

症例 は ，性染色体構成 xx1XY で あ り性腺 の 組織学的

所見 は ovotest 三s ÷ ovotestis で あっ た ．

　本症例に は 試験開腹 は 行 な わ れ て い な い の で 内 性 器 所

見 の 詳細は 不明で あ る ．真性半陰陽 に お け る 内性器 の 状

態 と性染色体構成 の 関係 は ， 性器 系 の 発生 上 興味ある 問

題で ある ，しか し ，XX ，
　 XO 性染 色 体構成 に て 睾 丸 組

織を認 め て お り
Sfi）S7 ）

， こ の こ とは 以前 よ りい わ れて い る

性腺発生に お け る Y 染色体の 優 位 性が 必ず し も特徴的 で

な い こ とが推察 さ れ る ．一方 こ れ ら原 因 の 1っ と し て ，
m 。saicism 　lc気付 か ぬ 場合や Y 染色体 を 見逃す 場 合が考

え られ ，染 色 体 分 析に あた り慎重な る 態度が 望 ま れ る ，

　4． Pure　gonadal　dysgenesis； 本症は Tumer 症候群
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の 亜型と考え られ ，

．
性器発育不 全を 示す以外 ， 身体上典

型的 Turner 症候群 の 所 見 を 欠 くもの で あ る
3u ｝．著者

は ，
XX

，
　XOIXX の 2 症 例 を 経験 し た が ，前 述 し た 如

く本症 と Turner 症候群 との 間 に お け る 病因論的 ま た は

症候学的 な 面で の 差異お よ び 本症候群に お け る染色体構

成 の 差異が 問題で あろ う．こ の 点 に つ い て は
， 染色体異

常以外の 因子 ，mosaicism の 潜在性，正 常を示 した と想

定 さ れ る性染 色 体 の 構造上 お よ び 機能上 の 異 常な どが 考

え られ る．第 1 の 問 題 こ つ い て は ， 本研究 の 目的上 考察は

省略する．mosaicism 潜在性に つ い て は ，組織特異性の

点 か ら chimera 型 の 存在 を 考 え な け れ ば な らな い ．こ

の た め に は ， 性腺 を 含 む 組織 か らの 染色体構成に っ い て

検索 を 行なわ ね ば な らない ．しか し ，Purc　gonadal 　dy −

sgenesis の 30％ は 正 常核型 を 示す こ とか ら
12 ｝L4〕，mo δ aic

i5mに の み そ の 原囚を求 め る の は や や 無理 と考えられ る．

第 3 の 可 能性に つ い て 述 べ る．著 しい 男性化を示 す Tur −

ner 症候群に て
，
　 Y 染 色体の 部分的欠失に もとつ くXS

型
sgl

を説 明する た め に ，1965年 Lancet 誌
4D ）

に て
“
ma −

king　Sence　of 　Tumer ’
s　Syndrome ”

とい う表題 の もと に

以下 の 見解が示されて い る ．すなわ ち X 染色体 とY 染色

体 上 に 遺伝的相同部位を仮定 し，こ の 部位 の 中に Turner

症候群 の 身体的異常発現 に 関与 す る 遣伝子 群 と 性腺 の

分化に 関す る遺伝 了群 とを 想定 し ，
Y 染色体に お い て 精

巣組織を誘導する遺伝子を 欠失す るか ，X 染色体に お い

て 卵巣化 を 誘導す る遺 伝 子 が 欠 失す る た め VC　Tllrner 症

候群 を 生 じて くる とい う，こ の 考 え方 に 立脚 し て XY 型

を 示 す Turner 症候群，　 Pure　gonadal 　dysgenesis，睾メL

性女性化症 な どの 性腺発生 が 説明 され よ う．こ の 見解に

立 ち ，自験例 に お ける性染色体構成 xx ま た は xo ！xx

型 の 各臨床症状 の 差 異は ，2 個 の X 染色 体 の 相 同部位 の

部分的 m ・ nosomy に よ り生ず る と推定 され る ．こ の 点

に つ い て は ，単 に X 染色体 の 形態的観察 の み で な く，多

核白血 球 drumstlck の 検討 ，　 autoradiography を も含

め た よ り広い 検索が必要 で あ る ．

　 5 ．女性半陰陽 ；女性半陰陽 は 進行性 の もの と非進行

性の も の とに 分類し え る
4 り 4Z ｝．前者 は 副腎皮質過形成

4s ）

ま た は腫瘍に よる
4‘ ）．す な わ ち 副腎皮質代謝異常に よ り

17−OH −progcsterone の 大量産生があ り，こ れが 下垂 体 を

抑制 し な い た あ 更 に 17−OH −P・ ・ gesteron。 産 生 を うな が

し ，こ の 結果生ず る androgenic 　17−KS が 男 性 化 症 状 を

すすめ る もの で あ る，後者は 妊 婦 に 存在す る 男性ホ ル モ

ン 分泌性腫瘍
45 ，4S），妊 娠 中に 母 体 の 服 用 した 男 性 ホ ル モ

ゾ
7〕，黄体 ホ ル モ ン

4ti ｝
の 胎児 に お よ ぼ す男性化作用に よ

る ．著者 の 症例 は ， 前者に 相当 し本症候群 に最も特徴的

な 男性化現象 を 示 した ，典型的腟欠損 は labioscrotal

faldS の 癒合に て 生 じた も の で あ る ．外性 器 は 中性 化 し

て い る が，性腺発育は 妨げ られ ず mUller 氏管 由来 の 卵

管 ，子宮は 残存す る とい わ れ る
‘ 2瑚

が本症例 は そ の 事実

に
一・致 した ．

　 6．原発性無月経 は 18才迄月経 の 認 め られない 場合 と

定義 され て い る が ，著者 は 松本
4Y ）

の 成績 を 参考 と し て 17

才 迄 月経発来 の な い 症例 を 原発性無月経 と し た ．原発性

無月経 は ，種 々 分類 され て お り理論的 に
一

定の 基準を定

め る こ と は 困難 で あ る ．

　原発性無月経患者 に 染色体分析 を 試み た 報告は ，Jaco−

bs50），　？hilipGi），佐藤
2）

の 報告が文献上 認 め られ る の み で

あ る．Jacobsso） は，原 発性 無刀経 患 者 32名に つ い て染 色

体分析を 行な い
，
6 例 に 性染色体構 成 XO

，
2 例 に XY ，

5 例 に 　mosaici ＄m 　（2 例 の 　XO ！XY ， 他は XOIXx
，

XO ！XXX ，　XO ！XXY ），構 造 上 の 異 常 と して Xr
，
　Xx

，

Xiso −S−X
， の 異常を認 め た とい う．・一一

方 Phi1ip5エ｝ は 18

才迄月経発来の 認め な い 患者 お よび 1 〜2 回 の 性器出血

の あ る患者 101例 に 染色体分析 を 行な い
，
60例 に XX

，

39例 に性染色体異常を認め て い る ．そ の 内容 は ， XO12

例 ，XY18 例 ，　 mosaicism 　 9 例 （XO ／XX 　 4 例 ，　 XO ！

xx ！xxx 　 1例 ，　 xo ／xxx 　I 例 ，　 xo ！xY 　1 例，　 xo ！

XXF 　 1例），で ある ．他 に 2 例 の 常染 色体異常 を 報告 し

て い る ．本邦で は ，佐 藤
2＞が 18才 以 上 の 婦人 7 例 に つ い

て 試み た 報告が あ る の み で あ る ．それ に よ る と，6例 は

性染色体構成 xx を 示 し，1例に xo ！xx 、の mosaicism

を 認め た と い う．著者 は ，17才以上 の 女性 17例に 染色

体分析 を試 み ，6 例　（35男） に 性染色体異常 が 存在す

る こ とを 証明 し た ． こ の 成績 は 佐醒
1
の 報告 （14．2％に

性 染色体異常が存在） は 別 と し て ，Jacobs．so 〕
（50％），

Philip5L ＞
（38．6％） の 成績 酢こ 近い ．従来性染色体異常出

現頻度 は
一

般人 口 に 比 し，特殊学校 ，精薄施設 に 4〜5

倍 の 濃縮 を示 す とい わ れ る
’i）．著 者 は ，別 報 に て 同 様 の

事実 を 確 認 した
E ｝．しか し原 発性無 ∫コ経患者 に 染色 体分

析 を 行 な つ た 報 告 は ，著者 も 含め て 文 献 上 4 発表 の み で

あ り，佐 藤 の 報 告 以 外い つ れ も高率 に 性染 色体異常 を 認

め た こ とは 注 目すべ き事実 で あ る ．

　原発性無月経 の 原因に は ，種 々 の 囚子 が 複雑 に 混在 し

て い るが ，性染色体異常に 起囚す る 染色体 の 性お よ び 性

腺 の 性 の 分化 発育 過 程 の 障害 に よ る も の が 高 率に 存在 す

る こ とは 著 者の 成 績か ら実証 さ れ た ．こ の こ とは ，本症

の 原因追 求 に あ た り染 色 体検 索が 重 要 な る検 査 項 目で あ
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る と考 え られ る ．

　7． 短躯 の 診断に は 中込
「」Z ）

の 成績 を 参考 と した ．症例

は 19例 で あ り，7 例 に Turner 症候群に 属す る染色体異

常 を 発見 した ．女性侏儒 症 の 原 因は 種拷 え られ ・本症

状 に 対す る染色体異常 の 有す る 臨床的 意 義 に つ い て は 全

く知 られ て い な い ．た だ Turner 症候群 の 身体症状 の 1

っ とし て 注 目を み て い る に 過 ぎな い ．文献的に は ， 中

込
52 ）が 短躯 を 主訴 とす る女性50例中 7 例 に Turner 症候

群 に 属す る 染色体異常 を 認め た との 報告 が ある の み で あ

る ．

　身長 IC関す る遺伝子座位 の
一

部 は ，
　 X 染色体短腕部に

存在 して い る とい わ れ る
IS）53）．侏儒症に 染色体分析を 行

な う際 ， 正常核型を示す X 染色体 に つ い て 遺伝的不 活性

化 の 不完全性の 面 か らの 追求 が 望 まれ る ．一方高率に

TUrner 症 候群 が 出現 して い る こ とは ，短躯を 訴える 女

児 に つ い て診断上 細胞遺伝学的検索は 必要 で あ る こ とを

推測 させ る ．

　 8． 男性性異常症例 に 染 色体分析を施行 した 報告は 少

な い ．Ferguson−Smith5 ‘ ）が 男性不 妊 患者 の 3 ％，そ の う

ち 無 精子 症お よ び精手欠乏症 に て 20％に 性染色質陽性を

認 め た とい う．Mcllree55）
は ，50例 の 男性不 妊患者 に お

け る 睾丸組織の 染色体分析に つ い て 発表 し て い る ．そ れ

に よ れ ば ， 性染色質は 全 例 に 陰性で あ り ， 4例 の 染色体

異常 （Ring 　21122 ，　XO ！X 　dic　Y ，　XO ！X 　pericentY，　C

群 の 短腕異常） で あ る ．著者 の 成績で は ，19例 中 6 例

　（35．4％） に 染色 体異常 を認 め た ．特に 従来発表 の 少な

い XYY
，
1・ ng 　Y な ど Y 染 色 体異 常 2 例を 発見 し え た こ

と は ，女性性異常症例 に お け る と同様男性性異常症例 に

つ い て も染色 休分析 は 必 要 と考 え られ る．

　 Y 染色体異常は 数的異常 と構造上 の 異常 に 分類 し え

る ．本異常の 臨床所見に つ い て は ，一
定 した症状が認 め

られず ，著者の 経験 し た XYY ，　loロ g　Y に て も IQ の 低

下以外特異 の 所見は 存在 しなか つ た ．性転換 を 行 な つ た

　ユ例 で は ，尿道下裂 ，尿中 gonadotropin 量の 増加を認

め た ．本異常 は 正常人に も見出 され て お り
56 ），こ の 点に

っ い て 宮本
5η は Y ！G 比か ら標本作成時 に 生ず る 偶然的

ひ つ み を 除外し得 ， 異常 で な い もの を異常と して 見誤 る

危険を除外 し え る とい う．著者 の 症例 で は Y ／G 比 か ら

　明 らか に 診断 しえ た ．

　　9， Down 症候群発生頻度 は ，欧米 に て 66G人に 1

　人
6s ），本邦に て 1，000人 に 1人 5B）とい わ れ る が ，乳児期に

　死 亡 す る率が高い こ とか ら欧米 と同様 の 発生頻 度 と考 え

　 られ る
5s ｝．

　本症発生上 特異 の 点 は ， 母 親 の 年令 が高くな る に つ れ

て 高率 に な る こ とで あ る
59 〕
Nfit

）．　 Cartcrfi2｝は 35才以 上 が

全 体 の 58％ と 報 告 ，外村
G° ｝

は 染色体分析を 行なつ た 127

例 に つ い て平 均年令 が 29．9± 5．13才 で あ り，その 年令分

布 を
一

般人 1．1の 平均年 令の 年令分布に 対比 させ ，35〜39

才 で 3．55倍 ，
40才以上 で は 420 倍 に わ た り Down 症 候

群を発生 し て い る と述 べ て い る ，著者 の 経験例 で も同様

の i 向を 認め た ．

　Down 症候群 とそ の 染色体所見 に つ い て集計 した 報告

は ，本邦 で は 外村
6M ）

， 中込
ffS〕 らの 報告 が あ る の み で あ

る ．本症 の 染 色体溝成 とし て は ，21−trisomy
，
　D −G 転

座 ，
G −G 転座，　mosaic 型 があ る．こ れ ら染色体異常 の

比 率は ，GustaveD が 103例 に て 95 （21−tri．Somy 型 ） ：

4 （転座型） ： 4 （皿 osaic 型 ），外村 は 127例 1・こ て 118 ：

6 ： 3 ， 著者 は 45例に て 43 ： 2 ： 0 の 比 率 を 示 し た ．転

座型染色 体異常に よる Down 症 候 群 は 家族性に 出現す

る 場合 と散発性ば出現す る 場 合 が 報告 され て い る．著

者 の 転座型の 1 例 は 両親 の 染色体検査 か ら後 輸 こ相当 し

た ．

　 本 症 に お け る 各染 色体異常 と母親 の 出生時年令に つ い

て は ，
2ユーtrisomy 型32．O± 6．94才，転座型23．5才 と 明 ら

か に 有意差を認め た ．外村も 21−trisomy 型30．1才 ， 転

座型 27．7才 と報告 し て い る が，こ の 点に っ い て は ，更に

症例を 積重 ね る と と もに ，性腺組織 の 染色体分析 を 試み

る こ とが ，木症発生に 対す る 原因解明に 大切で ある ．

　　　　　　　　　 IV． 結　　語

　 昭和40年 9 月 よ り昭和42年 1 月迄新潟大学医学部産科

婦人 科教室 に て 染色体分析 を 施 行 した 115例 に つ い て 以

下 の 結果をえ た ．

　 1．　 115例 の 染色体像 は ，正 常女性核型 33例 ，正 常男

性核型22例 ， XO6 例 ，
　XOIXX 　2 例，　 XXY3 例，　 X

YY1 例 ，　 Y 異常 2例 ，　 XXIXY 　1例 ，
21−trisomy 　43

例 ，211G 転座 2 例 で あつ た ．

　 2． Turner 症候群 7 例に っ い て ，染色 体所 見 お よ び

臨床症状 に つ い て 述べ た ．本症候群 の 臨床症 状 と し て ，

翼 状 頚 ，外反肘，楯状胸は 必 発の 所見で な く，他に 従来

報告の な い
．
歯列 の 異常，視野狭窄を 認 め た こ とは 今後 検

討す る必 要がある ．

　　3．性 異 常症例 と し て ，Klinefelter症候群 3 例，Pure

gonadal　 dysgenesis　 2 例 ，女性半陰陽 2 例 ，男性半陰

　陽 2 例 ， 真性 半 陰陽 1 例に つ い て 検討 した ．

　　4． 原発性無月 経 を 主 訴 とす る 症例17例 中 6 例に 性染

　色体 異 常 を 発見 し た ．こ れ は Jacobs，　Philip，佐藤 に つ
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18一ヱ8 性 異 常 お よ び Down 症 候 群症例 に 対 す る 染 色 体 検 索 巨 潔 婦誌20巻 1 号

ぐ報告 で あ り，高率に 性 染色体異常 に 起 因 す る 原発性無

月 経 の 存在を証 明 した ．

　 5． 短躯 を 認め た 19例中 7例 に 性染色体異常を発見 し

た ．

　6． 男性性異 常19例中 6 例 に 性染色体異常 を 発見 し

た ．

　7． 染色体分析を行なっ た Down 症候群 45例 に つ い

て 報告 した ．21−trisomy 型 は 43例，21〆G 転座型は 2 例 で

あ る．更 に 出生児両 親 の 年令 に っ い て 考察した ．こ れ ら

の 成績 は ，従来 の 報告に
一

致 し た ，

　＆　特定 の 疾患や症状 に お け る染色体分析に 関す る 報

告は 多い が ， 経 験例 を 集計 して 発表 した 報告は 本発表 以

外文献上 み られ な い ．

　稿 を 終 る に あ た り，終 始 御懇 篤 な 御指導 と 御 鞭 撻 並 び

に 御校 閲 を 賜 っ た 恩 師 鈴 木 雅洲 教 授 に 深 く 感 謝 し ま す．

本研 究 に あ た P 多 大 の 御 援 助 を い た S
’
い た 県 立 中 央児 童

相 談所 所長 伊 藤 博 士，お よ び 教室 の 小原沢 弘 ，佐 々 木 太

郎，田 中 早 苗 の 諸氏 に 感 謝 す る．

　最後 に ，細 胞 遺 伝 学 の 基礎 を 御 教 示 い た S
’

い た ，外村

晶，
’
大石 英恒 博 士 に 心 か ら 御礼申 し あ げ ます．
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