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飯 　 田 卓
1＞2〕

中　 堀 豊
1）

は じめ に 　 　 　 　 一一 ．」
　男 と女の 違い は

， 人間が知恵を もちは じめ た

と きか ら， 老若 も賢愚 も誰 もが不 思議に 思い 考

えた 問題 で あろ う．聖書は
， 神は ア ダ ム の 体の

一部 か らイ ブ を創 られた と教 え る．果た し て
，

「男が先に あ りき」で 正 し い の で あろ うか ．染色

体の 分析が 可 能に な っ た 1950年代後半か らの 研

究で
， 性染色体 の うち Y 染色体が 男性を決定す

る役割 を担 っ て い る と考え られた が ， そ の 実体

は全 く不 明 の ま まで あ っ た．最近 ， 分子生物学

の 発展に よ り性染色体の 構造 が DNA レ ベ ル で

研究 され る よ うに な っ た ．性分化異常症例 な ど

の 臨床像 と DNA 解析結果の 詳細な検討を通 じ

て ，性分化に 関与す る遺伝子 の 染色体上 の 位置

が 明らか に な り，そ の
一

つ の 大 きな成果 と し て

睾丸 決定因子が ク ロ
ー

ソ 化 された ． こ こで は 性

染色 体の 構造 と ともに性 に 関係す る遺伝子研究

の 最近 の 動向 に つ い て述べ る．

性 分化 の ・ ・み 雫 「
　 ヒ ト の 染色体 の 数は 細胞 当た り46本 で あ る

が
， うち 44本 は 常染色体で あ り， 残 り 2本 が性
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染色体で あ る．女性 で は X 染色体が 2 本 ， 男性

で は X 染色体 と Y 染色 体 と 1本ず つ を持 つ ．

　 と こ ろで 男女の 違い が性染色体の 違 い で あ る

とすれば ， そ の 中に 性別 を決 定 して い る 因子が

ある こ と は 容易に 察し が つ くが
，

一体， 性を決

定付けて い る染色体は X なの で あろ うか
， それ

と も Y なの で あろ うか ？す なわ ち X 染色体が

2 本あ るか ら女性 なの か
， Y 染色体が な い か ら

女性 なの か
，

い い 換えれ ば X 染色体が 1 本 しか

な い か ら男性な の か
，
Y 染色体が ある か ら男性

なの か
，

と い う問題 で ある．

　答は タ
ー

ナ
ー
症候群 と ク ラ イ ン フ ェ ル タ ー症

候群 に つ い て 考 え て み れ ば す ぐわ か る ．タ
ー

ナ ー症候 群 は 45， X で X 染色 体を 1 本 しか 持た

な い が女性 で あ る． ク ラ イ ソ フ ェ ル タ
ー
症候群

は 47
，
XXY で X 染 色体 を 2本持つ が男性で あ

る． よ っ て， ヒ トで は
，
Y 染色体 の 有無 が性別

を決定 し て い る と考 え られ る．実際 ， 三 つ 以上

の X 染色体を持つ 患者で も，Y 染色体を持 つ 者

は 男性で あ り，Y 染色体を持た ない 者は 女性 で

あ る．

　Y 染色体の存在下で ， 未分化生殖腺は 髄質が

発達 し睾 丸 とな る．そ の 後の 性管以下 の 分化 は

発 生 学 の 教 科 妻 な ど に 詳 し い が 1）2）
， 睾 丸 の

Leydig 細胞 よ り分泌 さ れ る testosterone が 存

在する こ とで Wolff管が 分化 し ， 後 の 精管や 副

睾丸 に な り， また Sertori細 胞 か らは 抗 MUIIer

N 工工
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管ホ ル モ ン （AMH ） が分泌 され ，
　 MUller管が

退縮す る
3）． こ れ が 男性 型の 内性器 の 分化で あ

る．他方，睾丸か ら分泌 され る こ れ らの ホ ル モ

ン が存在 しな い と Wolff 管は 分化せ ず ，
　MUller

管の み が分化 し て
， 卵管や 子宮お よ び腟 上部 が

完成 し て 内性器は 女性型 とな る．

　ま た 外性器は 生殖結節 の 分化 に よ る が
， 男性

で は そ の 隆起 と左右 の 融合がみ られ，陰茎 と尿

道が で きる．女性で は泌尿生 殖洞 か ら腟の 下 部

がで き，生殖結節で の融合 が起 きず に陰唇 とな

る．詳細 は 明 らか で ない が ， testosteroneは 外性

器付近で は 5α DHT （5α デ ハイ ドロ ス テ P ン ）

に 変換 された うえで 作用す る とされ て い る，副

腎か らの ア ン ドロ ゲ ン の 過剰分泌 に よ り引き起

こ され る 副腎性器 症候 群 で は
， 外性器 は 男性化

す る し ， 妊娠 中 の 妊婦 へ の 過 剰 な男性 ホ ル モ ン

の 投与に よ り， 胎児性器 の 男性化をみ る こ とが

知 られて い る．

　 さて 前章で 述べ た よ うに ， Y 染色体が未分化

性腺 の 睾丸側 へ の 分化 の ス イ ッ チ の 役割を果 た

し ， 睾丸 がそ の 後 の 内性器 の 分化を誘導す る も

の で ある とすれ ぽ ， 当然 ， Y 染色 体上 の どこ か

に ， 睾丸 を決定す る 因子が あ る は ずで あ る．そ

れは 理論上 ， 睾丸 決定因子 （testis　determining

factor；TDF ）と呼 ば れた ． しか し
，
　 TDF が Y

染色体上 の どの 位置 に ， どれ位 の 大 きさで 存在

して い るか は
， 長 ら くわ か っ て い なか っ た ．

　分子生物学 の 発展 に 伴 ない
， 性染色体の 遺伝

子 レ ベ ル の 研究 も始 ま っ た ．1983年に 初め て Y

染色体上 の DNA が数個 ク P 一
ン 化 さ れ た ．そ

の 後 ， 徐 々 に Y 染色体上 の 遺伝子が ク P 一
ソ 化

され る よ うに な り，
これ らの DNA プ P 一ブを

利用 して ， Y 染色体 の 構造が わ か っ て きた ．

　1986年 に は
，
Y 染色体の 短腕の 最 も遠位 端 に

X 染色体 と組み 換えを起 こ す 部分 ， す なわ ち ，

偽常 染 色体領 域 （pseudoautosomal 　 region ；

PAR ）が存在 して い る こ とがわ か っ た ，また ，

そ の す ぐ内側 （動原体寄 り）に TDF が存 在 して

い る こ ともわか っ て きた ．これ は，後述す る XX

男性患者の 染色体の 解析か らわ か っ て きた もの

で ある
4）
．

　1987年 ， Page　 et　 al．は ，
　 PAR よ り約250kb

（kb ；キ ロ ベ ース
， 1 ベ ー

ス は 遺伝子 を構成す

る
一

つ の 核酸に あた る） 動原 体側に ， 哺乳類に

お い て 進化上保存 され て い る部 分を 見出 し ，
こ

こ に 遺伝子 を発見 した こ とを報告 した
5）
．そ の

構造か ら ZFY （Zinc　Finger　Protein） と名付

け られた こ の 遺伝子 は TDF の 候補 と考 え られ

た が，そ の 後の 研究で ，こ の 遺伝子 は X 染色体

上 に相 同ts　DNA を持 っ て い る こ と
6），ま た 有袋

類で は 常染色体上 に存在す る こ と
7）な どか ら，

TDF で は ない 可能 性 が示 唆 され た．

　1990年 ， Goodfellow　et　al．の グ ル
ープ は PAR

近傍 の Y 特異 的 な35kbの 領 域 に 哺乳類 で 進 化

上 ， 広 く保存 さ れて い る 遺伝子を み つ け ，
SRY

（sex 　determining　region 　Y ） と命名 した
8》9），

こ の 遺伝子 が TDF で ある 可能性に つ い て は ，

種 々 の状況証拠が得 られ て い た が 1°）11）
， 1991年 ，

Koopman 　 et　aL は
，

マ ウ ス Y 染色体上 の ヒ ト

SRY と相 同な14kbの 領域 （Sry と表記）を マ ウ

ス 胎 仔 に注入 す る実験 を行い
， 染色体が XX で

あ るに もか か わ らず ，
オ ス の マ ウ ス を発生 させ

る こ と に 成功 し，SRY 遺伝子 が長 い 間探 し求め

られ て きた TDF で あ る こ と を 直 接 証 明 し

た
12）．

　HY 抗原は 1950年代に み つ か っ た オ ス 特異的

抗原で あ り， 当初 は TDF の 本 体 と考え られ て

い た
13 〕が

， 現在で は 睾丸の 分化 と は 無関係で あ

る と考 え られ て い る．精子 形成 に 関与 す る と

い っ た 意見 もあ り
，
Y 染色体長腕の 動原体寄 り

に ある こ とがわ か っ て い る
14 ｝が遺伝子 と して ク

ロ
ー

ン 化 は され て お らず，機能 もわ か っ て い な

い ．

　図 1 は ，Y 染色 体か ら SRY が 同定 され る ま
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図 1　 Testis・determining　factor（TDF ）発見の 歴 史．　 SRY が み つ か る ま で ．　 Y 染色体上

　の 睾丸決定因子が SRY 領域 に 特 定 され る ま で の 変遷．黒 く塗 られ た 部 分に 決定 因子

　（TDF ）が想定 され た （McLaren 　1990
，

よ り改変）．

で の 過 程 を McLaren が ま と め た も の で あ

る
15 ）．1959年 ， Jacobs　and 　Strong が Y 染色体

が 男性 側 へ の 性分化 を決定 す る
16 ）と記 し て 以

来，Y 短腕
17）18），　 HY 抗原，　 ZFY ，　 SRY と移 り

変わ り，SRY が TDF の 本体で ある と確認され

る まで ， 実 に30年以上 の 年月を要 し て い る こ と

が わ か る．

　現在 で は
， SRY 遺伝子 は イ ン ト ロ ン （頁核生

物の 遺伝子 の 中で ， 直接蛋白合成に 与か らない

余計な塩基配列部分）を含 ま な い ， 約600塩基の

ご く短 い 遺伝子 で あ り， 推定 され る構造 は あ る

種 の DNA 結合 蛋 白質 に み られ る HMG 　box

と い う構造 に類似 し た モ チ
ー

フ を持つ と考 え ら

れ て い る
19；
． した が っ て SRY 遺伝 子 の 活性化

に よ り， その よ り下流 に あた る遺伝子 が特異的

に 順 々 に 活性化 され て い く可能性 もあ り，
シ ョ

ウ ジ ョ ウ バ エ な どに お ける カ ス ケ ー ド型の 性 分

化の 支配系が ヒ トに お い て も存在する 可 能性は

否定で きな い ．

　ま た 最近 ，
SRY 蛋白が MUIIer 管抑制因子の

遺伝子 （第 19番染色体 に 位置 す る
3｝）に直接 結合

して ， そ の 発現 を起 こす との 報告 もで て い る
2°）．

SRY が 睾丸 の 分化 の ス イ ヅ チ とし て の 機能 に

止 ま らず ，
Sertori細胞 の 分化や 機能 の 調 節に

関与 し て い る可能性 が ある こ と に なる．

　 ヒ トの 生殖細胞が つ くられ る際の 減数分裂で

は
， 常染色体お よ び 女性 の 2本の X 染色体に お

い て は
， 相 同染色体 間で 交叉 （DNA 鎖の 交換）

が行わ れ る．性染色体 の 短腕の 最遠位部に は X

染色体 と Y 染色体 とで 相同な部分が あ り， 男性

の 減数分裂で は 相互 の 間で 交叉を生 じ， 常染色

体上 の 遺伝子 と区別 で きない 行動 （子孫 へ の 伝

わ り方） を示 す の で （図 2），偽常 染 色体領 域

（PAR ，前述）と呼ぼれ る． こ の PAR の ほ ん の

少 し近位側 （動原体側） に SRY が 存在 し て い

る．こ の 区間は あま りに PAR に 近 い た め
， 数万

に
一

度程度の 頻度で 減数分裂の 際に 交叉 に 巻き

込 まれ ，
X 染色体 と Y 染色体 と の 間で SRY の

や り と りが行わ れて し ま うこ とに な る． こ の 結

果 ， 以 下の よ うな性分化異常が 生ず る と考 え ら

れ る，

　  XX 男性

　睾丸 を持つ な ど， 表現型 が 男性型 で あ るが染

色体 が 46
，
XX で ある例 で あ り ， XX 男性 と呼ん

N 工工
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図 2　 キ ア ズ マ ，男性 の 減数分裂の 際 ， X と

　Y 染色体 の 短腕側 が互 い に 接 して 並 び，偽

　常染色体領域 （PAR ）の 内部で 組み換えを

　起 こす （キ ア ズ マ ）．SRY は，　 PAR 近位側

　境界の す ぐ動原体側 に 位置す る．

で い る．

　臨床症状 として は
， 男性不 妊 （造精機能が な

い azoospermia ）， 低身長があげ られ る
21 ）22 ）．ま

た非定型的な例 とし て は 尿道下裂な ど の 外性器

異常を示 す例 もある．XX 男性は 既 出の よ うに

主 と し て SRY が X 染 色体 に 移 っ て し ま うこ

と に よ り SRY を持 つ X が生 じ，
　 XX で も睾丸

が発生 した もの と考 え られ る
23）24 ＞ （図 3 ）．

　当 教 室 で 行 っ た XX 男 性 の Y 染 色 体 の

DNA 解析で は
， 外性器 異常の な か っ た 症例で

は 1 例 を 除 く全 例 で SRY を 検 出 し，尿道下 裂

な どの 外性器異常の 認 め られ た患者 で は ，SRY

を認め た 例 は なか っ た ．こ の 結果 よ り，XX 男性

で も外性器異 常の あ る もの とな い もの で は
， 発
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州1 目り 附
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 XY 　female　 　 　 　 　 　 　 　 XY 　femaLe　 　 XX 　male

L．
□ ・RY 融 ・ ・ あ ・・RY

図 3　 性分化異常の 起 こ る し くみ ．交叉 の 際 ，

　SRY が X 染色 体上 に 移 りそ の X を 受 け

　取る と XX 男性 とな る．　 SRY （
一

）とな っ

　た Y を受 け
『
取 る か ，SRY は Y 染色体上 に

　残 っ て い て も突然変異な ど に よ り機能を失

　 うと，XY 女性 となる （参考文献 12．よ り引

　用）．

生 の 機序が違 っ て い る こ とが示 され た
21）．尿道

下 裂 を伴 う XX 男性 の 多睾丸の
一

例 で ， 睾丸 と

会陰部 に 限 局 し た Y 染 色体 を含む 細胞 の 混在

（モ ザ イ ク ）を検出した が 25 ；こ の 型の 症例 の 発症

機構 に つ い て 示 唆す る とこ ろ の あ る症例 で ある

（表 1 − 1 ），

　  XY 女 牲

　表現型が女性で ある が
， 核型が 46

，
XY で ある

症例 は さま ざま な原因 で 生 ず るが，睾丸 女性化

症候群 な どは Y 染色体 の 存在 と正 常 な睾丸 の

存在 と い う組み 合せ に 異常 は な い の で 除外 し
，

こ こ で は 性腺 の 発生 ， 分化 に 異 常を示す もの に

し ぼ っ て論 ず る．まず ， SRY が交叉 の 相手方で

あ る X 染色体に 移 っ て し まい
， Y 染色体 上 に 存

在 しな い 例
26）27 ）が理 解 しやす い ．PAR の 内部で

交 叉 が生 じ，
SRY は Y 染色体上 に 残 る の が正
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表1−1XX 男性患者の DNA の 解析，外陰部に異常がみ られな い 患者 で は SRY は 存

　在 し ， 尿道下裂 な ど の 異常 の み られ る患者 で は
， 通常 の XX 男性 に み られ る XY 型

　転座 の 型で の SRY 遺伝子は 検 出 されなか っ た ．　 Y 染色体 の 各 ブ ロ ーブ は 図 6 に示

　 した もの を用 い た （Numabe 　et　al．1992年，よ り改変）．
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ABCDEFGHIJKLMNOHypo

：尿道 ド裂

常である が ， SRY よ り近位 側 （動原体側）で 交

叉が生 じた た め ， SRY が Y 染色体か ら X 染色

体上 に 転座 した もの で あ る．XX 男性 と同
一

の

発症機構で あるが
，

こ の 型の XY 女性 は実際に

は 稀で ある．他方 ， SRY が存在 し て も， 遺伝子

とし て 発現 しない 異常な SRY で あ る た め に ，

睾丸が発生 しなか っ た と考 えられ る例が ある．

こ ち ら の 例 は か な り 多 い と 考 え ら れ て い

る
28）29 ｝．そ の よ うな SRY に は

， 遺伝 子 の 点突然

変異
28 ）や ， 3 の 倍数 と異な る数 の 塩基の 欠失（遺

伝子 で は 三 つ の 塩 基で
一つ の ア ミ ノ 酸を コ

ー
ド

し て い る の で ， 欠 失 よ り下 流 で 読み枠の ズ レ が

生ず る た め ， frame　shift　mutation と呼ぶ ） に

よ る 例 や も っ と大 きな 欠失例 が報告 され て い

る
3°）31 ］ （図 3 ）．ち な み に 当教 室で 行 っ て い る

PCR 法 に よ る 数例 の 日本人 症例 で の SRY の

表 1−2XY 女性に お け る SRY 領域の 解析．

　各症例 と も SRY を含ん で い た （著者 ら， 未

　発表．表1−1， 表 1−2は い ずれ も東大人類遺伝

　学教室に お ける解析例），

患者 PABSRYAgeU 　　 V 　　 G

P 十 10 十　　　
一

Q ． 十 28 十　　　十

R 十 十 12 一
ト

S 十 1D 十

．
T 十 十 17 ＋　　＋　　小

u 十 十 30 ＋ 　　 ＋ 　 索状

・V 十 十 2 一

．W 十 十 12

X 十 十 3  ＋ 　 ．＋ 　 索状

U ： 子宮，V ：腟 ，
　 G ：性腺
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検 出で は ， 完全な SRY の 欠失 の あ っ た もの は

み られ ず ， さ らに 塩 基 レ ベ ル で の 解析をす すめ

て い る とこ ろで あ る （表 1 − 2）．

　臨床 症状 として は原 発性無月経 ， 高身長 ， 性

成 熟の 未熟性 ， 両側索状性腺 （streak 　gonad ），

未 分化 性腺腫瘍 （gonadoblastoma ）， 性 ス テ ロ

イ ドの 欠損や低値 ，
ゴ ナ ド ト ロ ピ ソ の 高値 ， な

どが報告 され て い る
32 ）33 ）．gonadoblastoma に

関 し て は
，
Troche 　and 　Hernandez が性分化異

常 に お け る 危 険率を 約25％と報告 し て い る
34 ）

が ， 140の 症例 の う ち ， 53．1％が gonadoblas −

toma ， 19．6％が dysgerminoma，
17．5％が両者

の 混合型， 9，8％が そ の 他の 組織型 で あ っ た とい

う．こ れ らの 症状発現に は Y 染色体上 の 種 々 の

遺伝子 が関与 して い る可 能性があ り，特に 性腺

腫瘍の 好発は Y 染色体 に よ る もの と考 え られ

る．遺伝子転座に つ い て は長腕遠位側 の
， 約半

数の 座位を除外 した と こ ろ で ある
35）

．

性分 化 に 関係 す る SRY 以 外の 遺伝子

　Koopman 　et　al．の マ ウ ス Sryの 導入実験は ，

Y 染色 体上 の Sry単 独 で 睾丸 の 発 生 を み た わ

けで ある が ，
ご く最近 ， 性 分化 に 関係す る遺伝

子 は Y 染 色体 上 に ある SRY の み で は な い と

の 報告が い くつ か み られ る の で ，簡単 に記載 し

て お く．SRY は 未分化性腺 を睾丸 に分化 させ る

ス イ ッ チ の 役割を果た すが ， 男性 型 の 表現型の

完成 や精子 の 形成まで に は 複数の 遺伝子 が関与

して い る と思わ れ る．SRY 蛋 白質に よ りその 発

現が コ ン ト Pt　 一ル され る遺伝 子 の 異常 に よ る疾

患，乏 い う概念 も存在 し うる，性管の 抑制 ホ ル

モ ン な どの 機能発現 の 調節な どは そ の
一

つ で あ

る．また ， XY 女 性 で は SRY に 異常 の 認め られ

な い 例が多 い と報 告 され て い る
28 ）こ とも， 他 の

遺伝子の 関与 を示 唆する もの と い え よ う。
一

方，

XY 女性患者 の な か に X 染 色 体 短 腕 の 中部 の

重樹
6）37 ）

や ， 常染 色体で あ る 9 番染色 体 の 短腕

遠位 部 の モ ノ ソ ミーの 例
39 ）が あ り， 性 分化 に な

ん らか の 影響 を及 ぼす遺伝子 の
一

つ が こ こ に存

在 し て い る可能性があ る．

　以上 ， SRY 遺伝子 の 存在 が男性器の 分化の 出

発点で あ り ， その 後の 分化に お い て 種 々 の 遺伝

子が 関与す る が
， それ らは 必ずし も Y 染色体上

に あ るわ けで は な く， SRY を含め た 遺伝子 レ ベ

ル で 全 く正 常な Y が あ っ て も， 性分化異常が み

られ る 可能性 がある と考え られ る
，

不 妊症 ， 月

経異常な どがみ られた 患者 の うち
， 婦人科的に

原因不 明の もの は 核型 の 検索を行 っ て み る価値

があ る と考 え られ る．Y 染色体が検 出され た場

合 ，
SRY の 存在を調べ

， さ らに塩 基 レ ベ ル で そ

の 変異の 有無の 確認を し， それで も異 常が認め

られ な い 場合 は
， SRY 以下 の カ ス ケ

ー
ドの 異常

を疑 っ て み る こ とに な る．

　 Y 染色体上 の 遺伝子

　 性分化異常の 臨床症状を考 え る うえで ， Y 染

色体の 構造を知 っ て お くと理 解 しやす い ．数年

前 ま で は ， Y 染色体 上 に は TDF 以外 の 遺伝子

は ほ とん ど存在 しな い と考え られ て い た が，現

在 で は 偽常染色体領域 （PAR ）中に は細胞表面

抗原R）
　granulocyte −macrophage 　colony 　stim −

ulating 　factor （GM −CSF ） の ア ル フ ァ サ ブ ユ

ニ
ッ ト リ セ プ タ

ー
（CSF2RA ）， 身長 を決定す る

遺伝子 な どが，短腕の 動原体寄 りに は歯 の エ ナ

メ ル 質 形 成 に 関係 す る ア メ ロ ゲ ニ ン 遺 伝 子

（AMGL ）， リボ ゾ ーム 蛋 白 S4（RPS4Y ），
　 zinc

丘nger 　protein　Y （ZFY ）， 長 腕に は ，　 Kallman

・症候群 （Kall）， 性腺腫瘍 （gonadoblastoma ）

に 関係す る遺伝子 が ある と考 え られ る．また場

所 は 不 明で あ るが動作性 IQ の 遺伝子 ， そ の 他

機能を失 っ た pseudogene の 存在 も知 られて い

る
39）40 》（表 2）． また ZFY ，

　 RPS4Y ，
　 AMGL

，

pseudogene の い くつ か で X 染色体 と相 同性 の

ある もの が あ り，
X 染色体 と Y 染色体 と は

一
対

の 相 同染色体か ら進化 し
，
Y が特殊化 した と い

う考 え を 裏付けて い る ．
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表 2　Cloned　genes　on 　the　Y 　chromosome

Pseudoautosomal　region

　CSF 　2　RA （Alpha　subunit 　of 　colony 　stimulat ・

　 ing　factor）

　MIC 　2 （glycoprotein 　involved　in　T 　cell 　adhe −

　 sion）

X ・Y 　homologous 　region

　ZFY （Zinc　finger　protein）

　RPS 　4Y （Ribosomal　protein　Y ）

　AMGL （Alnelogenin＞

　KALY （Kallmann　syndrome ）

　STSP （Steroid　sulfatase 　pseudogene ）

Y −specific

　SRY （Testis　determining｝

　当教室で は 現在 ， 図 4に 示 す よ うな プ P 一ブ

を用 い
， Y 染色体全域 にわ た る構造解析を行 っ

て い る． また
， 最近 ，

よ り詳 し く解析を行い ま

た 遺伝子 を み つ けだすた め に
， 酵母 を利用 した

ク ロ ー ン 化の 系で あ る YAC （yeast　 artificial

chromosome ）を導入 し，　 Y 染色体上遺伝子 の

ク ロ ー ン 化 を 目指 し て い る．

　以上 ， 現在 ま で に 明 らか とな っ て い る，性分

化 に 関す る知見 と Y 染色体上 の 遺伝子 に つ き

概観 し た ．

rrm
’nt　

l　 P、eud 。。。、。、。m 。1

P

Cen

q

ex
−

nkcd

一

隷
Q −bandpositive

「eglon

　　　　↓

PABY ＊

SRY （TDF ）
串

ZFYDXYSsDXYS73Y

DYF27BDYFZ7CDYS131BDYS7A

，　B
DYS130AMGL

＊
DYS7DDYZ3i

DYS 工32＊

DYS135DYF27ADYS131ADYS7EDYS7CDYS1

，
，p20 ／21

＊

DYZ1 ＊

『・ ・め 　 　　　 　 1
　性分化異常の 原因

　 内外性器異常 ， そ の 他性 分化異常を疑わせ る

臨床症状

　 → 核型 の 検索

　  XX 男性

　 a ．減数 分裂 時の 交叉 の 異常 に よ る SRY の

転座が成因．

　 b．SRY を含 む Y 染 色体 の 断片 の 存在 が 診

断根拠に な る．

　  XY 女性に お ける所見 　 　 SRY の 有 無

　 a ．減数分裂時の 組み 換 え異常　
｝

　b．SRY 内の 突然変異　　　　　△ （不 完全 ）

c ．SRY 以下の 決定因子の 異常

d． モ ザ イク

e．そ の 他未知 の 異常

　 　 　 　 　 　 　 　 謝 　　辞

図 4　Y 染色体の 構造解析．東大人類遺伝学

　教室に お け る解析の 態勢を示 す．サ ザ ン 法

　以外に ，
PCR 法 で 解析可 能 な部分 に

＊

を 付

　し た （Nagafuchi　et　aL ，1992年）．

　cen ：動原体，　 p ：短腕，
　 q ：長腕 を示 す．

十

十

十

　本稿を 終え る に あた り，ご 校閲を頂 い た，東京大学人

類遺伝学教室 ， 中込弥男教授 に 感謝 い た し ま す．
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