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7）Turner症候群

　低身長，翼状頸 ，外反肘の 3徴候を示す思春期女性患者 と して 1938年 に Turnerによ り

報告された症候群．日本産科婦人 科用 語集で は低身長，性腺機能不 全および外表奇形（翼

状頸，外反肘など）を3主徴とす る女子 の先天異常で t 細胞遺伝学的に2本の X 染色体の う

ち 1本の 全欠失または短腕の 欠失があ り，かつ Y 染色体をもたない もの をい う と定義され

て い る．ただし，稀に Y 染色体短腕末端近傍に 存在し て い る精巣決定遺伝子 （SRY ）の 欠

失により男性化が起こ らず，結果 として Turner症候群特有の 症状を出現 し本症 と診断さ

れ る場合も あ る．

　1）病因 と頻度

　配偶子形成時の減数分裂 や胚発育過程 に おける細胞分裂中に性染色体の欠失や脱落，あ

るい は不分離，結合などとい っ た障害によ り X 染色体に量的異常または 構造異常が生 じ，

正 常な機能発現 に障害 を受 けるため に発生す る．Turner症候群 の発 生頻度 は女児新生児

べ 一ス で 1，000〜2．OOe例 に「名 と報告され てい る．　 Turner症候群症例の うち半 数は X モ

ノソ ミー（45X）と診断 され ，残 りの 半数 は X 染色体 の構造異 常ない しは異 常な X 染色体

との モ ザイクからな る．また．母親の 出生児年齢は本症発生 の リスクにはならな い，

　2）臨床像

　表 E−9−7）−1に Turner症 候群 にみ られ る主 な 臨床 症状 を示 す．　 X 染色 体 の 短腕 末 端

近 傍 に は SHOX （short 　stature 　homeobox −−containing 　gene 　in　the　pseudoautosomal
region 　of　the　short 　arm 　of　×）と呼 ばれ る遺伝子 が存在 し身長 や骨格形成 を制御 し て い

る．Turner症候群に み られる 低身長や外反肘，高ロ蓋，楯状胸，漏 斗胸，中手骨短縮な

どの骨格異常はこの部の欠失による．また，遺伝子の 量的減少は リンパ管形成異常を発生

させ，それによ り翼状頸，四肢浮腫な どの異常が観察される，ただし，これ らの異常所見

はモ ザイク症例で はみ られない 場合 もあ る．一方，×染色体の 長腕部に は卵胞の 維持を制

御する遺伝子が存在 し，こ の 部の 障害を持 つ Turner症II矣群 で は性腺機能低下 を合併す る．

Turner症候群におけ る性 腺機能低下症の特徴は卵胞 閉鎖 の促進であ りb 卵胞閉鎖の程度

に よ り性腺機能低下症の 程度も異な る．多く は原発 無月経の 像を呈す る が，10〜20％に

自発 的な思 春期発来 がみ られ，また，2〜5％ に月経 や妊娠 がみ られる ，

　
一

方，本症 の約30％に腎疾患 の合併が存在 し，また20％に大動脈狭窄，大動脈瘤 ，大

動脈弁狭窄，肺動脈弁狭窄など心血管系の異常が合併する，特に 翼状頸を呈する症例で は

心血 管系異常の頻度が高い ．また，80 ％以上に炎症や難聴な どの 中耳 内耳性疾患がみ

られ る ．この ほか，耐糖能異常 ，糖尿病 ，自己免疫疾患性 甲状腺疾患な どが加齢 とともに

増加 する ．甲状腺機能低 下症 は若年者 で は 10％に合併す るが，高齢 者で は50％にも達 す

る．性腺機能低下 に伴 う低 工 ス トロ ゲン 血症によ り骨粗鬆症 の頻度が高 い ．また，易ケ ロ

イ ド形成 で ある，知能 は正 常の こ とが多い が，空問認識に障害を来す場合 もある，

　 3）診 断およ び検査

　 低身長 のス ク リーニ ン グにおい てみつ か ることがほとん どで，産婦人科へ は小児科を経

て 二 次性徴の 促進を 目的としたホ ル モ ン療法を目的に 紹介される こ とが多い ．まれ に，原
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発無 月経を主訴に婦人科を受診 し発見 されることがある．妊娠初期の 超音波ス ク リ
ー

こ ン

グで 胎児 の後頸部に存続する肥厚 ，い わ ゆる nuchal 　translucencyが み られ る場合や低

身長児 の分娩 ，四肢浮腫を有する児を認めた場合には本症を念頭に置 く，診断は染色体分

析で確定する ．

　4）治療

　低身長対策として早期より成長ホル モ ン 投与．さらに，思春期年齢到達以降は二次性徴

促進とエ ス トロゲ ン欠落 に基づ く骨量低下 の 予防な どを 目的 として女性ホル モ ン の投与が

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　 必要 となる ．Turner症候群で は子 宮を有 し

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　 てい るので女性ホルモ ン の投与に際して はエ

　 （表 E−9−7）−1） Turner症候群 に み ら　　ス トロ ゲ ン単独ではな く必ず黄体ホル モ ンを

　 れ る主な症状，所見 合併症　　　　　　併 用す る，また，既述 の ごとく Turner症！i矣

群で はさまざまな合併症 を有 してお り，それ

らに対 す る 定期的な 追跡 と対応が求 め られ

る ．米 国 で は Egg −donationに よ る妊 娠 例

があ り，妊娠中に 大動脈瘤の破裂を来た し死

に至 っ た症例の 報告もあ る．またtY 染色体

を有す る 症 例 では性 腺の 悪 性化 が閤題 とな

る．Y 染色体 の同定は見逃される場合も ある

の で成人期以降 には骨盤 内臓器の検索を目的

とした婦人科検診も必須であ る ．

（図 ES −7）−1） Turner 症候 群患者 の 生殖細胞数 の 加齢変化 （Rosen−

field　 RL ．　 Turner　 SyndrQme 　 1990 ：ppl31 −154，　 Dekker，　 New
York，　Basel）
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　　　　　　　　　　　 （図 E−9−7）−2）　X 染色体の構造 と機 能分布

　　　　　　　　　　　　　　　　　　《参考文献》

1．泉　維昌．Turner症1戻群．小児内科増刊号　小児疾患の診断治療基準．東京医 学社，

　 2001　；140− 141

2．SperOff　L，　Friz　MA ．　Clinical　Gynecologic　Endocrinlogy　ind　infertMty　7二h　Editionl

　　LlppinGottW川ams ＆ Wi ［kins，2005 ；Chapter　11

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　 〈水沼　英樹
＊

〉

’Hideki　MlzuNuMA
＊Hirosaki　University　Graduate　Schoo ’of　Med ’σ’ne ，　Hirosaki

Key　words ：TurnerSyndrQme ・Hormone　therapy ・MonosQmy ・Webbed 　neck

索 引語 ：タ
ー

ナ
ー

症候群 ホ ル モ ン 療法，モ ノ ソ ミ
ー
，翼状頸

川 1川 川 川 川 川 III川 川 川 1111川 111111111川 川 「III川 iHlllHl川 川 川 II川 IIlI川 IIIII「II「1「「［E「［「1「1「Il「Il川 川 「「fr「川 1川 川 ［川 1「ttlmr川 rltrdit  川 Jl川 川 」」川 川 川 用 」1川 川 ll川 川 “J］IFPI川 川 川 川 1川 Pllt川 1旧 II1川 II旧 IIIIIlI川 IIIlI1川 川 II川 川

N 工工
一Eleotronio 　Library 　


