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トはじめに

ヒト染色体の22対+XYが個々に識別できるようになっ

たのは1960年代後半κ於ける染色体分染法の開発Kよる

ものであり，早くもバリ国際会議(1971)には中期分裂

像を用いた染色体分染法様式図や記載法が発表された。

その後，年々分染の精度が高められ， 1978年の国際染色

体命名会議(ISCN)で高精度分染法と称する様式図が

係択された。 ζの報告によれば， Gーバンドの総数がヒ

卜中期分裂像で 400，前中期は 550，前期で850を越す

多数のバンドが錨山されている。乙の段階iζ至って染色

体の微細な部分欠失 ・部分過剰の同定が可能となってき

た。 1970年代後半から，そうした部分欠失や過剰を持つ

症例報告か明日し，染色体切断部位の信頼性も高くなり.

多くの症候群が発掘されるようになってきた。

本研究は以上の如き状況を踏まえて， 1977-1988年の

12年間に発表された症例報告を収集し，生存可能な欠失

部位を探家すると共K欠失部位に特有の症状を明らかに

するζとを試みるものである。

総説はデンバー会議(1960)で採択されたヒ卜染色体

形態分頬法IC~づく A - Gの 7 群のうち，乙 ζではA群

染色体 (No.1，2，3)を対象としたA群3本を合計し

た長さをヒト染色体の相対的長さ(半数染色体の総和lζ

対する%比)で示すと，全体の 1/4を占めている。

使用文献は， lndex Medicus (1977-1989年度版)

のChromosomeA IC:収録された文献を採用した。欠失

は単純，逆位ICよるもののほか環状，転座からも生じる

が，目的とする部位以外にも同時iζ異常をきたしている

例は，原則として除外した。今回使用した文献は80編，

症例は90例である。

ll.染色体欠失に関する研究報告状況

臨床研見IC:重点をおき染色体のバンド部位を基本にし

( 1 ) 

て図 1K示すように l番及び2番染色体は短腕部2，長

腕部4の6部分K分類し， 3番染色体は短腕部，長腕部

の各々 2つの計4部分κ分領した。

以下に短腕途位部から長腕逮位部iζ向い，順を追って

各々の染色体領域と使用文献を紹介する。

1. 1番染色体

(a) 短腕端部欠失 del(1) (p 34-36 pter) 

末f融自欠失はPalova1985 1)'(1 P 34 pter)とWenger

1988 2) (l p 35 pter)の2例がある。それ以前には端部

zi糸型のD及びG群染色体短腕部と IP末端の相互転座

から生じる派生染色体消失に伴う 1p欠失をYunis198 

1 3)が45，ter rea (1 ; 21) (p 36 ; p 13)を， Steele 

19844)が45，ter rea (1 ; 13) (p 36; p 11)を報告して

いる。

(b) 短腕の腕内欠失 del(1) (p 21-22 p 31. 2-32) 

ζの短腕中間欠失K関する例はPetersen19875)が報

告した (p22. 1 p 31. 2)と，他にはBene19796)の

(p 21 p 32)の l例を見るのみである。また Herg

1985は denovoの t(1 ; 2) (p 22 ; p 25)を伴う

小さい欠失 p21 p 21. 3の症例を報告しているが，乙

れは含めなかった。

(c) 長腕の腕内欠失 del(l)(q 21-23 q 25) 

Schwanitz 19777)の第 l例に続いて， Schinzel 19 

808)の (q21 q 25)とEstevez19809)の (q22 q 2 

5)の報告があり， Taysi 198410)は (q21 q 25) 

と (q23 q 25)各 1(9fJ. Silengo 198411)の (q23 q 

25)を合わせ6例を対象とする。全例とも両親は正常染

色体を持つ単純欠失であるがSchwanitzの例は本人に

inv (1) (p 13 q 25)を伴っている。

(d) 長腕の腕内欠失 del(1) (q 24 q 31-32) 

Steinbach 198412)はl例報告の中で5例 (Crandall

1974， Turleau 1974， Garverの2例とKoivisto1976) 

お隣していたが，その後Hamano198713&arbrouch 19 
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図14番染色体欠失の部位

8814)の各1{91Jと共に1977年後の3例について述べる。金

例 denovoの単純欠失であるが， Steinbachの例は

inv (1) (q 31. 2 q 44)を伴う。

(e) 長腕の腕内欠失 del(1) (q 32 q 41-42) 

第 l伊jはAl・Awadi198615)による (q32 q 42)，続い

てBocian198716)の Cq32 q 41)と， Y oussouffian 19 
17) 
88 の (q32. 3 q 42. 3)の3例がある。

(f) 長腕の織部欠失 del(1) (q 42-43 qter) 
18) 

Johnson 1985 は第l悌賠者Mankinen1976を初め

自験例を含む15例の考察を行った。乙の中で核型が乙の部

位に概当しない例や学会発表を除く 9例 (Andrle197819? 
Kessel 1978 20~ Molina 197821，> Dignan 197922))と.
Juberg 198123)， Neu 198224)，Turleauの2例198325)

その後のMontero198426: Speevak 198527~Johnoson 

(2 ) 

198518; Watsonの2例19862~) Manonier-H anu 1986勾)

Meinak の 2例198730~ Me出 sRibeiro 198731~ Tam 
isari 19田32j以上19例を対象K使用する。家族性は2家

系あり， Juberg23)の t(1 ; 16) (q 43; q 24) mat， 

Speevak27)の inv(1) (q 42 q 44) matで三代にわ

たり5人の lnVerSlOnを発見している。
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2. 2番染色体

(a) 短腕端部欠失 del(2) (p 23-24 pter) 

Zakai 197734)は (p23 pter)を報告したが臨床像は

簡単であるため，乙乙ではEmannel197935)の2例 (Nei

dich 198736)紳渡同じ症例にっし、て報告)とPenchasza

deh 1987
37
)を合わせて3例を対象とする。

(b)短腕の腕内欠失 del(2) (p 11 p 22) 

Fryns 197938)の (p11 P 21)と markerを余分に持

つ欠失例と， Puca 198139)の (p13 P 15) 1例のほか，

Wibb 198840)は短腕 p22欠失iζt(3;7)(p21;

q 22)を伴う例を報告している。

(c)長腕の腕内欠失 del(2) (q 12 q 14) 

Antich 198141)のl例である。

(d)長腕の腕内欠失 del(2) (q 21 q 24)， del (2) (q 

22-24 q 31) 

Fryns 197742)の (q21 q 24)， Takahashi 198543)と

Volra-huizo 198644)の (q23 q 24. 1)と(q23. 3 q 

24. 2)の3例はほぼ同じ欠失として彼う。また， McC 

onnell 1980
45
)1の (q22 q 31)と Moller1984462(q 

24. 2 q 31. 05)はほぼ同じ欠失部位を持ち，核型は ms

(7 ; 2) (q 21， 2 ; q 24， 2 q 31， 05) matて母と

祖父，曽祖父iζ均衡転座があり，母の世代に2人の2q 24 

q 31卜リソミーがあり，また発端者は姉妹といととで3人

の2q 24 q 31モノソミーがある。 Sabtai198247)の

(q 23 q 34)では異常は5%モザイクであり，今回は

後の l例は染色体上.問題があるため，臨床像の対象か

らは外して7例とする。

(e) 長腕の腕内欠失 del(2) (q 31 q 33) 

Taysi 198148)に始まり， Y oung 198349)， Franceshi 

ui 198350)， Buchanan 198351)， AI-Awadi 198352)， 

Pai 198353)の姉妹例及びBenson1986 54)の 8~Jである。
Pai; は父親に2q 12部位へ q31 q 33が婦人している

乙とを見出している。

(f)長腕端部欠失 del(2) (q 34-36 qter) 

切断剖祉に共通性がなくYoung49)は (q36 qter)， 

Sanchez 198455)は (qterq35)としている。 Warter19 

7656)は中間欠失の形で (q34 q 36)としているが， ζ
57 

れも加え3例とした。 Narahara1985 (q 33. 3 q 35) 

は対象!C加えていない。

3. 3番染色体

(a) 短腕端部欠失 del(3) (p 25 pter) 

V erj aal 197858)とFineman197859)は周年， p 25切断

の症例を報告し，現在まで同じ切断点の症例は少なくと

も14例を数えた。 (Smithの 2例1980印)， Gonzales 

1980 61)， Merrild 198162)， Schinzel 1981 63)， Hig 

(3) 

ginbottom 198264)， Beneck 198465)， Witt 198566)， 

Tolnic 198667)， Reifen 1986的， Schayzer 198769? 
Brand 198770))。ζのうちSchinzelは t(1 ; 3) 

(q 32 ; p 25) mat 1(，由来する。 14例を対象とする。

(b)短腕の腕内欠失 del(3) (p 13 p 21)， (p 11 p 14. 

2) 

Kogami 197971)， Wyandt 198072)による (p13 P 2 

1)の2例がある。またSichong198173)は (p11 P 14. 

2)， Neri 198474)は (p12 p 14. 2)を各l例報告し

た。 Wyandtは父K逆位を認めているが，他の3例は de

novo欠失である。父ILXYYを認めたもの73) 患児自

身 t(3 ; 18)を伴っているもの71)か含まれる。

(c) 長腕の腕内欠失 del(3) (q 22-23 q 24-26) 

少なくとも5例の報告があり， (A 1・Awadi1960 75)， 

Franceshini 1鉛376)，Martsolf 1 98377~ Williamson 
198178)， Alvarado 198779))，切断点は少しづつ異なり，

75)77)79) I ， M ，."，78) 
(q 23 q 25) と(q22. 1 q 24) I UI ， (q 23 q 

26) 76)の3種に分けられる。父親の dirins (2 ; 3) 

(q 22. 1 ; q 24)から生まれたWilliamsonの症例は78)

家系内1C2qモノソミー2例， 2 q トリソミー3例カ埋ま

れている。

(d) 長腕端部欠失 del(3) (q 28 qter) 

Alvarez Arratia 198480)のi例報告があるに過ぎな

b、。

皿.臨床像

1. 1番染色体の臨床像

(a) 短腕端部欠失 del(1) (p 34-36 pter)1-4) 

中lJt発達遅滞の男子学童2伊lト2)は乳児期に停留乙う

丸とやや奇妙な顔貌iζ気付く程度で重篤な奇形はない。

症例 11)では短指，四肢体幹の多毛がある。症例22)は

幼児期から多動で精神科の役薬を受けていたが学齢期に

は学習障害児，さらに自閉症と診断された。 9才で多食

が始まり肥満のためPrader-W illi Syndromeを疑い本

症が発見された。内分泌正常，骨年齢はやや高L、。神経学

的検査で軽度の運動失調を認める。言語は発音不明瞭，構

音障害がある。

(b) 短腕腕内欠失 del(1) (p 21-22 p 31. 2-32)5-6) 

女性2例で，両者に丸い顔，大きい鼻とロ，IJ、顎，変

形耳介，低身長の記載がある。疲例 15)は中度発達遅滞，

顔面，編華字の肥満，二次性徴は正常・である。症例26)は

著明な発達遅滞があり，歩行開始5才頃で，言語は話せ

ない。初潮は20才で始まったが二次性徴は不充分である。

30才の身長128cm，頭囲48cmである。眼は両側虹彩欠
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図33番染色体欠失の部位

慣と弱筏がある。

(c) 長腕腕内欠失 del(1) (q 21-23 q 25)7・11

切断点は逮位都 q25で一致するが近位部は q21， q 2 

2， q 23と異なる6例がある。奇形の共通性が高く ，6例

全部に両側兎唇口蓋裂，男子は鼠径ヘルニア，停留乙う丸，

外性器発育不全がある。 l例は6カ月で死亡した。11)年長

児は8才的と 6才10)であるが，両人とも立位がとれず，

l人は3才で座ったが， 8才児は遣うだけで座れない。両

( 5 ) 
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表 1 1番染色体欠失症の臨床像

切断部位 1 q 21 q 25 

欠失グループ c 

頭部，顔面; 特異な顔面

小頭

丸い顔

耳介変形

阪裂狭小

両側性兎唇

口蓋裂

体幹: 両側瞬ヘルニア

両側停留ζう丸

筋緊張低下

第12肋骨欠損

四肢: 指は太短かい

届曲

骨年齢遅延

関節直脱臼

内臓:

発達: 著名な精神，

身体発達遅滞

悪性痘轡

死亡・ 6カ月:肺炎

人とも頭囲42-43cm.身長は2才程度で言葉は出ていな

い。各例とも発達予後は不良である。

Id) 長腕腕内欠失 del(1) (q 25 q 31-32)12-14) 

1 q 24 q 32 1 q 42 qter 

d 

兎唇 よく似た顔

口蓋裂 かん高い泣声

虹彩欠損 口蓋裂，兎唇を伴う

口蓋垂欠損

小限Eま宣E
頭皮欠損

大脳の脳梁欠損

水頭症

脳ヘルニア

小脳萎縮

停留乙う丸 腎異常:

尿道下裂 片側欠損水腎腫

機能不全

男性外性器異常:

尿道下裂

停留乙う丸

勝ヘルニア

女性外性器異常:

鰹狭窄

什幣唇肥大

潜在二分脊椎

仙骨形成異常

短指 短f旨症
その他手の異常

合駈

外反足

腎欠t員 心臓奇形. V S D 

大動脈狭窄

肺動脈弁閉鎖

大動脈騎乗

動脈管関存

満期度低体重 著名な精神，

著名な精神， 身体発達遅滞

身体発達遅滞 建到量発作

死産 1 17日:心不全

4カ月 1 20カ月:心不全，解

剖で直IJ牌

4カ月:腎機能不全

14カ月:肺炎

臨床的iζ共通していると ζろは満期産で低体重.著名

な発達遅滞，短指，男子3人は停留乙う丸がある。顔貌及

び奇形は必ずしも一致しない。 Steinbach12)は尿道下

(6 ) 
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設，腎欠損，多指症など多発大奇形を挙げている。 Scarb

roughは14)狭い頭登でPotter顔面と表現している。生

後間もなく死亡したが，肝肥大以外， X線所見で主要臓器，

骨の異常はなかった。

(e)長腕腕内欠失 del(1) (q 32 q 41-42) 15-17) 

新生児死亡の2例に奇形の共jffi性は少なし、。 AI-Awadi

の症例15)は脳ヘルニア，先天性心奇形，単一瞬動脈があ

り， Y ousouffromの症例17)は左横隔膜完全欠損，左肺

低形成で手術中に死亡した。唯一の生存症例は6才女16)

で発達遅滞は中(!t， 身体発達は一3SDの低身長である。

稀な所見として下唇部に2つの痩引ふがあり， Van del W 

oude Syndromeか嘆われた。その他粘膜下口蓋裂，短指

E止.骨年齢遅延。第2仙骨椎体欠損が見つかっている。

(f) 長腕端部欠失 del(1) (q 42-43 q ter) 18-31.81) 

男10女9，手U思モ亡は4例18)20) 23) 26)で，成人例はな

く最年長6才27)である。顔貌は症OlJ問で極めてよく似て

いる。 Johnsonによるとその特徴1<::小頭，丸い顔，短く

幅広い鼻，上向きの鼻干し眼裂外斜下，口角の下った弓

状の長い上唇，後返した小顎などを挙げている。

奇形の共通性も高く，口蓋の異常は口蓋裂が恋も多く，

兎唇を伴うものから，口蓋垂欠損までその程度は機々で

ある。心奇形は半数近く合併し.多くは心室中隔欠U'I症

であるが，肺動脈弁狭窄lff，(Dignan 22))， J ohnson 

の肺勤脈弁閉鎖18J大動脈騎乗，動脈管開存 (Kessel)20) 

なと‘がある。

外性器は陰茎，会陰尿道と二分陰嚢の半陰陽 (Juberg

23))，外性器発育不全，尿道下裂と停留とう丸 (Andrle

19)) ，勃起痛を伴う皿度尿道下裂 (Dignam22)) 11支尿

道下裂 CKessel20))など程度の差は見られる。女児で

は腿狭窄 CMankinerr 81) )小陰唇肥大と紅門の前方位

(J ohnson 18))などがある。指E止では長さ，太さ.屈曲

などの異常や皮膚合指症，爪低形成がある。

全例K小頭症と著明な発達遅滞がある。 5才児 CAndrl

e 19:)は2-3カ月の発達， 3才児 CMankinen18・2)は支

えて1Æるf~支の発達である。しかし 6才児 CSpeevak27)) 

は3才程度の発達があると記載している。また，半数の症

例lζ筋緊張低下，かん高い泣声，熱性あるいは大発作性趨

憎が認められた。

中枢神経系では.脳梁欠飼と皮質萎縮 (Turleau25))， 

J ohnsonI8))水頭症に伴う脳室と槽の拡大 CNen24))が

CTIζより明らかにされた。神経管欠績，後頭部脳ヘルニ

ア， C Menks Ribeiso 31) )二分脊推S1 -2 CAndrle 

19))と両方の異常・を伴う姉妹例が米国の学会で発表されて

いる CGolabiら198282))0ii.n皮欠損 (Tamisari32り，や

両小眼球症 CManouvier・Hann29))の各1OlJもある。

E
i
u
 

n
d
 

q
J
 

内臓では単一腎 CMankinen 81))，病理解剖で発見され

た副牌 (Juberg 23))，骨X線は顎肋白¥側雪.後警など

か見られる。

2. 2 t番染色体の臨床像

(a)短腕端部欠失 del(2) (p 23 pter )35・37)

3例は乳児2例と12才の男子で，内臓奇形はなく 1例

iζ軽いVSDを見る程度である。発達遅滞は12才児の場合

35)， 4才の頃IL座るようになるが立位は取れなし、。身長は

152 cm， iiJi図50cmである。指の屈曲，関節拘絡が強い。

(b) 短腕の内腕欠失 del(2) (p 11 p 22)， del (2) (p 

13 P 15)38-39) 

Frynsの例38)は座位15カ月，歩行は2.5才で獲得

した。 14才時点身体計測値は身長162cm，体重42kg， 

頭位53cmで痩せ型軽度小頭， 二次性徴正常，言語発達

不良を伴う中度発達遅滞がある。身体奇形は左停留乙う

丸，脊推後世号で内臓には障害を伴っていない。

Duca の例は，重度発達遅滞があり10カ月で座るが，

5才では歩行ができず，言語もない。身長は8-9才で3

才程度の体型であるが， 頭図は5才tζ相当する。管年齢

l才と遅延を見るが，その他の臨床検査で異常はない。

(c) 長腕の腕内欠失 del(2) (q 12 q 14)41) 

Antich 198141)の学会報告がl例あるに過ぎない。

男性で顔面非対称，前額突出，耳介変形及び低位，下顎

後退を見る。奇形の合併が著明で兎唇ロ益裂，心奇形，

水腎症，前位紅門があり，重度発達遅滞がある。

(d) 長腕の内腕欠失 del(2) Cq 21 q 31)42-45) 

乳児死亡の2例は42)45)大頭症，軟部口蓋裂， Il.田

指の強い重なり， Il .m~ll:のギャ ップ，心奇形が共通し

ている。 Fryns42)の症例は眼験下垂，筒眼白内障があ

り， 2カ月死亡の音IJ検で動脈管関存，卵巣騒が見られた。

Mcconnell45)の例は生後15時間で死亡し音IJ検では著し

い中枢神経陣容があった。後頭部のMeningomyelocele，

脳水腫43)，右冠動脈欠領.総動脈管.肺葉形成異常が

あった。

乳児の2例43)44)にも， 1 i止欠損，指の強い屈幽があ

る。また， Takahashiの症例は白内障があり発達は著

しく悪い， 3才末で座位がとれなかった。心臓，脳奇形

はない。乙の2例は染色体上 q23 q 24の欠失に対して，

死亡の2例は q21 q 24で欠失部分が少し長く， q 22が

脳の大きな障害にかかわっているのかも知れない。

(e) 長腕の腕内欠失 del(2) (q 31 q 33)48・54)

幼児例は11カ月から 2才の5例で，精神，身体発達と

もに著明な遅滞がある。顔貌の共通性がi怠く，顔面は前

頭突出，小顎の丸顔で鼻iζ特徴が強く太くて大きい鼻梁

が目立つ。眼裂狭小，眼険下垂，口蓋裂が多い。指E止の

(7) 
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表2 2番染色体欠失症の臨床像

切断部位 2 p 24 pter 2 p 11 p 22 

欠失クーループ c d 

頭部，顔面: 小頭，後頭 顔面非対称

突出 斜視

逆三角顔 歯萌出遅延

娘裂斜下

幅広い鼻梁

体幹: 脊椎後轡

短頚

四肢: 第 5指内轡 外反足

屈曲症

内臓 : なし なし

発達: 重度遅滞 中一重度遅滞

乳児期建筆 身長正常

死亡: 2か月:気管

支肺炎

締 1jC'ボタロー

関存，

卵巣奇形

奇形が目立つ，屈指症，合指症. 1 • IIギャ ップ，長い

H止，四肢関節拘縮がある。心奇形の頻度も高い。

死亡例で最年長2才児は，大動脈狭窄.ASD.頻回

の煙車普発作，脳室拡大が認められた。剖検は行われてい

ない。 3日目死亡例 54)は両側兎唇口蓋裂，単一瞬動脈，

11肋骨，骨盤発育不良を認めた。昔IJ検では右側頭葉異常，

VSD.卵円孔開存があった。

以上の如く.q 31 q 33は顔貌，指E止に共通所見があり，

外観的にも診断が可能と述べている研究者もあり症例が集

積すれば.2 qモノソミー症候群か認められよう。しかし，

染色体部位の境界については検討の必要がある。

If) 短腕端部欠失 del(2) (q 34-35 qter) 55-57) 

Youngの症例は8カ月児で兎唇口蓋裂，合指症，長

い指， 二分脊推，痘.があり，著明な心身発達の遅延が

(8 ) 

2 q 21 q 31 2 q 31 q 33 

d e 

大頭 共通した顔貌

小さい顔 小頭，小眼裂

白内障 大きくて低位耳介

眼裂下垂 大きい鼻

軟部口蓋裂 小顎

脳ヘルニア ロ葦裂

11肋骨

小さい手足 足関節異常

1. II祉問 第5指屈曲

ギャップ 合指E止
HIl:欠損 1. II駈間

ギャップ

心臓奇形. PDA 心臓奇形 (ASD 

総動脈管 VSD. PDA) 
肺葉形成不全 解苦IJで単一瞬動脈

重度の身心遅滞 痘司直発作

発達中~重度遅滞

低身長

2カ月:心不全 3日:多発奇形

15分:脳奇形 単一瞬動脈

11肋骨

脳回異常

2才:心不全

ある。 Sanchz1984の9カ月女児は指E止に複数の合指症，

骨発達遅延と心身発達遅延を見るが.q 31 q 33とは異な

る顔貌であり，鼻はむしろ小さく ，三角顔と記載している。

3. 3番染色体異常の臨床像

la) 短腕端部欠失 del(3) (p 25 pter)58-70) 

13症例の報告者は顔貌の共通性が高く3p症候群を鍵

唱する人が多L、。頭蓋は小頭，塔状頭，長頭，前額突出，

毛髪はえぎわ低位を伴う三角頭蓋の印象がある。眼は両

眼隔雛，内服角質皮，眼裂斜上で短く上限験下垂.眉毛

叢生を見る。鼻は鼻梁が低く扇平で，鼻孔は上を向く。

口は長い人中，薄い口唇，口角斜下，歯の形態異常を見

る。耳介は変形及び低位，大きい耳がある。下顎後退症，

小顎症をみる。体幹部では短頚，非対称胸部，勝ヘルニ

ア，停留ζう丸，仙骨部陥凹を見る。四肢はO脚，短母
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表3 3番染色体欠失症の臨床像

切断部位 3 p 25 pter 3 q 22 q 26 

欠失グループ a c 

頭部，顔面. 共通した特異な 小眼球

顔貌 眼裂狭小

三角頭蓋 大きい鼻背

前頭突出 大きく変形した

耳介低位 耳介の低位附着

眉毛簸生 口蓋裂

限験下垂

小顎症

口蓋裂

体鉾: 短頚
脊椎銅1)管

勝ヘルニア

停留皇居丸

仙骨部凹陥

四肢: 多指症 関節拘縮

屈指症 内反足

四股関節屈曲 筋緊張冗進

内臓・ 心臓奇形， VSD， 心臓奇形， V SD 

腎臓低形成，

7)<腎腫

勝ヘノレニア

発達: 重度遅滞 重度遅滞

低身長 低身長

悠司E発作
色盲

難聴

死亡 ・ 新生児3例
心臓奇形

三尖弁閉鎖

完全房J心管

骨発育不全

尿管，腎形成不全

脳梁欠t員
脂肪肝

指，重叡指，内反足，大きい足，掌紋に猿線，腕三叉高

位がある。内臓は心奇形 (VS Dなど)5例，腎奇形3

例，悪性鐙僚は2例，精神発達遅滞が著明であり， 3 S 

D以下の低身長を伴う。新生児剖検のl例 (Brand70り

に稀な心奇形として重複僧紹弁，完全房心管， 三尖弁閉

鎖の合併があった。

(b) 短腕の腕内欠失 del(3) (p 13 p 21/
1
-
74
) 

欠失の大きさは不一致であるが， ζの部位1L4例(男

司，.
の
4
内

d

2女2)がある。いずれも乳児例でl女児が22カ月時に

肺炎で死亡している。生下時体重はすべて2000g以上で

あるがその後の発達は著しく遅滞している。外表奇形は

(a)lζ類似している。
75・79:

(c) 長腕の腕内欠失 del(3) (q 22-21 q 24-26) 

q 22 q 25が4例と q23 q 261 例の5例(男2女3)

を含めた。 年齢は 7カ月から20才と成人例もある。症例

聞に年齢差も大きく，共通点を挙げるには不充分である

が，小限球，眼険狭小，両眼関離，斜視など眼症状の記

戦が多し、。大きい鼻，大きい耳介も共通している。関節

拘縮，筋繁猿冗進，心奇形ではVSDが3例に見られる。

兎唇と口蓋裂は各 l例iζ見る。

(d) 長腕の端部欠失 del(3) (q 28 qter)ω〉

q 28 qterは3カ月時心不全で死亡したが解剖は行わ

なかった。小頭，小眼球，両仮1)兎唇口蓋裂，心臓肥大，

第13肋骨，四肢屈幽があり，外見は13トリソミーに頬似

する。

(e) 長腕近位部欠失 del(3) (q 12-13 q 21)83-85) 

著者らは1985ω(q12 q 21)のl例を発表し， Arai 

1982ω(q 13 q 21)とOkada198785)(q 12 q 21) 

がある。

IV.疫学

(1)頻度

(a) 1番染色体

欠失総数は41伊jで，男性21例， 女性20伊1)， 性差がない。

新生児期で診断された症例は 4O1)(9.7%)で， 2カ月

-2才までの乳児期は16例 (39.25約を占める。低体重

児 (2∞Og以下)は8例(19.5%)である。障害児が生
まれた時の母貌の年齢分布は19才以下6例 (14.6%)，20 

才-29才までは19例 (46.3%)，30-34才は8例(19.5

9ぢ)，高齢出産婦l例である。そのほか，年齢不明の症

例は9例である。死亡児は9例 (22.09ぢ)で，死亡原因

は先天性心奇形による心不全，肺炎，腎機能不全である。

(b) 2番染色体

2番染色体欠失の25例の中には，男性8例，女性17例，

性比は0.46で，女性に多い。生下時低体重児(1500g ) 

がl例 (4.0%)である。診断時年齢分布は lカ月4例

(16.0%)， 2カ月-2才8例 (32.0労)， 3才-17才

は12例 (48.05的，年齢不明者は l例を含める。両親の

年齢分布では35才以上の父親がl例のみである。死亡児

は5例 (20.0%)を占める。死亡時年齢は生後15分-2

才までの新生児期及び乳児期である。原因では多発奇形

(心奇形.脳奇形，骨系統奇形)による心不全，脳不全，

肺炎を認める。

( 9 ) 
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A群染色体欠失症の疫学

1・番染色体欠失 2番緑色体欠失 3番染色体欠失

切断部位 lp34pter lp21p32 lq21q25 lq24q32 lq32q42 lq42qter 2p24pter 2pl1p22 2q12ql4 2q21q31 2q31q33 2q34qter 3p25pter 3pllp21 3q22q26 3q28qter 

欠失グループ a b c d e a b c d e a b c d 

性別

古 3 。 3 4 10 2 2 2 。 9 2 。
♀ 2 3 3 2 9 。 5 7 3 5 3 3 

生下時体重

2000g 。 2 2 2 。 。 。 。 。 2 。
2001-2500g 。 。 2 5 8 。 2 。 2 4 2 6 2 4 。
2501-3000g 。 。 。 3 2 。 2 4 。 。
3001 2 。 。 。 6 。 。 。 。 。 。
不明 2 。 。 。 。 。 。 3 。 。 。 。
診断時年齢

iカ月 。 。 。 2 。 。 。 2 3 。
2カ月一2才 。 。 3 3 。 9 2 。 。 2 3 6 2 

3才一17才 2 2 2 8 3 。 4 3 3 。
18才 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 2 。 。
不明 2 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。
父親の年齢

19才 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。
20-29才 。 3 3 。 10 2 。 3 3 。 3 2 2 

30-34才 。 。 。 5 。 。 。 2 2 。 。
35才 。 。 。 。 。 。 。 。 。 6 。 。 。
不明 4 。 4 4 。 。 3 3 2 2 3 。
母親の年齢

19才 。 。 2 。 。 2 。 。 。
20-29才 。 4 4 。 10 。 2 5 。 7 3 

30-34才 。 。 。 5 2 。 。 。 。 。
35才 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 。 4 。 2 。
不明 4 。 2 。 。 3 2 2 。 。
死 亡 数 。 。 2 2 4 。 。 2 2 。 2 。 。

表4

(

-
{
})
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(cl 3番染色体

24例では努.女性各12例である。診断時年齢では5例
文 献

(20.8%)は1カ月以内に診断され， lO~J (41.6%)は 1. Palova， A. et al:Hum Genet 69， 94 (1985) 

2カ月-2才， 5例 (20.8$的は3才-11才，3例(12. 2. Wenger， SL. et al:J Med Genet 25， 263 

5%) 18才以上で診断された。両親の年齢分布では35才 (1988) 

以上の父殺が6例 (25.0%)，母親も6例を占める。他 3. Yunis， E. er al: H um Genet 56， 219-82 (1981) 

の欠失部位iと比べ，親は高齢の傾向である。死亡児は新 4. Steels， M W: Clin Genet 25，59-62 (1984) 

生児期の3例で，死亡の原因は心奇形，腎形成不全，脳梁 5. Petersen. et al : J. Med Genet 24 : 229-31 

欠t員，脂肪肝である。また，少なくとも3人は成人に逮 (1981) 

していた。生下時体重は低体重 (2500g以下)が16/24 6. Bene， M. et al : J. Med Genet 16， 323-21 

人 (66.1%)で胎内発育不良である。 (1919)

(21遺伝 1. Schwanitz， G. et al : Acta Genet Med Gen-

大多数の症例は両親の核型が正常であるが，遺伝伎の ellol26， 113-5 (1911) 

症例は 1~Jであった。 1 番染色体欠失の症例では母親の 8. Schinzel A， Schmid， W: Clin Genet 18， 305-

保因者が2例であった。 Speevak?:l)らは inv(1) (q 42 13 (1980) 

q 44) mat， Juberg23)らは t(1 ;16) (q 43 q 24) mat 9. Esfevez P. et al : J Med Genet， 11， 483ー

を報告した。 2番染色体欠失κついては Pai53)は ins 6 (1980) 

(1 ;2) (q 31 q 33 ; q 12) patの核型を持ち， Moller 10. Taysi， K. et al : Am J Med Genet 13， 423・

46)はinvins (7 ; 2) (q 21. 2; q 31. 05 q 24.2) 30 (1982) 

matの一家系を報告した。また， Mollerの症例の家系は 11. Silengo， MC. et al : Clin Genet 25， 549・52

三代に3人の染色体欠失と， 2例の2q過剰があった。 3 (1984) 

番の症例では Schinzel63)は t(1 ; 3) (q 32; p 25) 12. Stenbach， P. et al: Am J Med Genet 19， 

mat， williamson78)はdirins (11; 3) (q 22. 1; q 22， 131-6 (1984) 

1 q 24) patで， Wyandt 72)は父K逆位を認めた。した 13. Hamamoto， S， et al : Ann Genet 30， 126-8 

がって，父親の保因者が 2例，母親の保因者が I~Jである。(1981)

V.結 語
14. Scarbrouch， PR. et al: Prenatal Diagnosis 

8， 169-14 (1988) 

以上のごとく， 12年間(1911-1988)の lndexMed 15. AI-Awadi， S. A. et al : Am  J Med Genet 

ICUSのA群染色体欠失の文献から以下のように，切断 23， 931-3 (1986) 

部位と臨床症状の相互関係を明らかにした。 16.Bocian， M， et al : Am J Med Genet 26，43 

(1)収集した文献は80篇，症例は90例である。その中iζ1-43(1981) 

l番染色体欠失の症例は41例， 2番染色体欠失は25例 17.Youssouffian， H. et al: Hum Genet 78， 267-

3番染色体欠失の症例は24例であり，男女比は，それぞ 10 (1988) 

れ1 1， 1 : 2， 1 1と2番染色体にのみ女性が多 18. Johnson. et al : Am J Hum Genet 22， 685-9 

かった。 4(1985)

(21切断部位については染色体のパンド部位に基づいて 19.Andrle， M. et al : Hum Genet 41， 115-20 

1 '奮は6クツレープ(短腕2部位，長腕4部位)， 2番 (1918) 

は6グループ(短腕2部位，長腕4部位)， 3番は4グ 20. Kessel， E. et al目 HumGenet 42， 333・7(19 

ループ(短腕2部位，長腕2部位)1ζ大別きれた。 78)

(31 各番の切断点と臨床的な特有の症状，共通性，精神 21. Molina， M. et al : An Esp Pediat 11， 129-

身体の発達.臓器奇形の頻度などを検討した。 32(1918) 

(41 症例の生下時況状，両親の年齢，診断時年齢.死亡 22. Dignan， P. et al : Hum Genet 48， 15ト6(19 

時年齢及び原因などを疫学として探索した。 19)

(51 家族性の遺伝による欠失は7家系で父方保因者3， 23. Juberg RC. et al : At J Hum Genet 33， 4 

母方4である。 55-63(1981) 

(11 ) 
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24. Neu， RL. et al: Ann Genet 25， 154-5 (1982) 50. Francesshini M. et al: Hum Genet 64， 98 

25. Turleau， C. et al: Ann Genet 26， 161-164 (1983) 

(1983) 51. Buchanan， PD. et al : Am  J Med Genet 1 

26. Montero. MR. et al: Ann Genet 27， 17ふ9 5， 121-6 (1983) 

(1984) 52. A1-Awadi SA. et al : J Med Genet 20(6)， 

27. Speevak， M. al: Ann Genet 28， 177-80 (1985) 464-5 (1983) 

28. Watson. MS. et al: Am J Med Genet 24， 53. Pai GS. et al: Am  J Med Genet 14， 189-

1-6 (1986) 95 (1983) 

29， Manouvier-Hanu S， et al : Am  J Med Ge- 54. Benson K. et al : Am  J Med Genet 25， 405-

net 25， 599-600 (1986) 11 (1986) 

30. Meinek， P. et al: Am  J Med Genet 28， 3 55. Sanchez JM. et al: J Med Genet 21， 147 
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Summary 

This is a review of clinical picture and epidemiology on partial deletions of no.1， 2 and 3 chromosome investigated 

by application of modern band techniques. The materials are acquired through all case reports referred to A group 

chromosomal abnormalities in Jndex Medicus published during the period of 1977 -1988. 

(1) A total 90 cases in 80 reports is consisted of 41 cases of no.l chromosome， 25 of nO.2 and 24 of nO.3. Sex ratio of 

nO.l and nO.3 chromosomes is 1.0 respectively， while that of nO.2 chromosome is 0.5. 

(2) Preferred breakpoints for partial deletions are found as follows ; del(l)(p34-36pter)， del(l )(p21-22p31.2-32)， 

del(1)(q21-23q25)， del(l )(q24q31-32)， del(l )(q32q41-4 2)， del(l )(q42-43qter)， del(2)(p23-24pter)， del(2)(p 11 

p22)， del(2) (q12q14)， del(2)(q21q24)， (q22-24q3l)， del(2)(q31q33)， del(2)(q34-36qter)， del(3)(p25pter)， del(3) 

(P13p21)， (pllp14.2)， del(3)(q22-23q24-26) and del(3)(q28qter). 

(3) Mutual relationship between each deleted segm巴ntof chromosome and the corresponding clinical picture is investi・

gated (Table 1-3). 

(4) Table 4 summarizes epidemiological findings in each segment. 

(5) Jn 7 families， the reciprocal1y translocated or inverted chromosome could be demonstrated in 3 fathers and 4 

mothers. 

(13) 


