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均衡型相互転座均衡型相互転座均衡型相互転座均衡型相互転座    

    
図１．均衡型転座保因者（左）の隣接図１．均衡型転座保因者（左）の隣接図１．均衡型転座保因者（左）の隣接図１．均衡型転座保因者（左）の隣接----1111 分離（中央）により生じた不均衡型転座（右）分離（中央）により生じた不均衡型転座（右）分離（中央）により生じた不均衡型転座（右）分離（中央）により生じた不均衡型転座（右）    

    
    均衡型相互転座均衡型相互転座均衡型相互転座均衡型相互転座     （（（（balanced reciprocal transbalanced reciprocal transbalanced reciprocal transbalanced reciprocal trans----    

location; tlocation; tlocation; tlocation; t）は一般集団）は一般集団）は一般集団）は一般集団 400400400400 人に１人の割合で発生人に１人の割合で発生人に１人の割合で発生人に１人の割合で発生

し、その構造は切断点が二ヶ所だけで単純です。しし、その構造は切断点が二ヶ所だけで単純です。しし、その構造は切断点が二ヶ所だけで単純です。しし、その構造は切断点が二ヶ所だけで単純です。し

かし、その保因者の減数分裂で派生する組み合わせかし、その保因者の減数分裂で派生する組み合わせかし、その保因者の減数分裂で派生する組み合わせかし、その保因者の減数分裂で派生する組み合わせ

はははは 16161616 種に達し、複雑です。種に達し、複雑です。種に達し、複雑です。種に達し、複雑です。    
    

１．発見の契機１．発見の契機１．発見の契機１．発見の契機    

    １）不妊の夫婦の染色体検査。１）不妊の夫婦の染色体検査。１）不妊の夫婦の染色体検査。１）不妊の夫婦の染色体検査。    

    ２）反復流産の夫婦の染色体検査。２）反復流産の夫婦の染色体検査。２）反復流産の夫婦の染色体検査。２）反復流産の夫婦の染色体検査。    

    ３）出生前診断。３）出生前診断。３）出生前診断。３）出生前診断。    

    ４）均衡型転座家系メンバーの検査。４）均衡型転座家系メンバーの検査。４）均衡型転座家系メンバーの検査。４）均衡型転座家系メンバーの検査。    

    ５）５）５）５）子が不均衡型相互転座を持つので両親を染色子が不均衡型相互転座を持つので両親を染色子が不均衡型相互転座を持つので両親を染色子が不均衡型相互転座を持つので両親を染色

体分析し、親に均衡型転座を発見。体分析し、親に均衡型転座を発見。体分析し、親に均衡型転座を発見。体分析し、親に均衡型転座を発見。    

    ６）多発奇形・知的障害のため検査して６）多発奇形・知的障害のため検査して６）多発奇形・知的障害のため検査して６）多発奇形・知的障害のため検査してde novode novode novode novo    

            （新生）相互転座を発見。転座切断点かまた（新生）相互転座を発見。転座切断点かまた（新生）相互転座を発見。転座切断点かまた（新生）相互転座を発見。転座切断点かまた    

は切断点から離れたところに、顕微鏡で見えは切断点から離れたところに、顕微鏡で見えは切断点から離れたところに、顕微鏡で見えは切断点から離れたところに、顕微鏡で見え    

ない微細欠失があることが多いない微細欠失があることが多いない微細欠失があることが多いない微細欠失があることが多い (Gribble et  (Gribble et  (Gribble et  (Gribble et     

al., 2005)al., 2005)al., 2005)al., 2005)。。。。    

    ７）他の目的で検査して、偶然に発見。７）他の目的で検査して、偶然に発見。７）他の目的で検査して、偶然に発見。７）他の目的で検査して、偶然に発見。    

    

２．転座保因者から不均衡型の子の産まれる確率２．転座保因者から不均衡型の子の産まれる確率２．転座保因者から不均衡型の子の産まれる確率２．転座保因者から不均衡型の子の産まれる確率    

    １）不均衡型転座の児を契機として発見１）不均衡型転座の児を契機として発見１）不均衡型転座の児を契機として発見１）不均衡型転座の児を契機として発見    

次子が不均衡型転座で生まれる確率は次子が不均衡型転座で生まれる確率は次子が不均衡型転座で生まれる確率は次子が不均衡型転座で生まれる確率は19191919%%%%でででで    

(Youings et al., 2004(Youings et al., 2004(Youings et al., 2004(Youings et al., 2004))))、ほぼ同数が自然流産します。、ほぼ同数が自然流産します。、ほぼ同数が自然流産します。、ほぼ同数が自然流産します。

均衡型転座が発端者なら、次子が不均衡型転座の確均衡型転座が発端者なら、次子が不均衡型転座の確均衡型転座が発端者なら、次子が不均衡型転座の確均衡型転座が発端者なら、次子が不均衡型転座の確

率は率は率は率は2.9%2.9%2.9%2.9%です。残りの児は均衡型転座と正常核型がです。残りの児は均衡型転座と正常核型がです。残りの児は均衡型転座と正常核型がです。残りの児は均衡型転座と正常核型が

1:11:11:11:1の割合で、どちらも表現型は正常です。の割合で、どちらも表現型は正常です。の割合で、どちらも表現型は正常です。の割合で、どちらも表現型は正常です。    

均衡型転座保因者から生ずる均衡型転座保因者から生ずる均衡型転座保因者から生ずる均衡型転座保因者から生ずる 16161616 種の配偶子のう種の配偶子のう種の配偶子のう種の配偶子のう

ち、受精して出生に至る可能性のあるのはち、受精して出生に至る可能性のあるのはち、受精して出生に至る可能性のあるのはち、受精して出生に至る可能性のあるのは 9999 種です種です種です種です    

((((表表表表 1)1)1)1)。生まれる不均衡型相互転座のうちわけは、隣。生まれる不均衡型相互転座のうちわけは、隣。生まれる不均衡型相互転座のうちわけは、隣。生まれる不均衡型相互転座のうちわけは、隣

接接接接----1111 分離分離分離分離 71%71%71%71%、、、、3:13:13:13:1 分離による三次トリソミーまた分離による三次トリソミーまた分離による三次トリソミーまた分離による三次トリソミーまた

はモノソミーはモノソミーはモノソミーはモノソミー22%22%22%22%、相互交換トリソミー、相互交換トリソミー、相互交換トリソミー、相互交換トリソミー2.5%2.5%2.5%2.5%、隣接、隣接、隣接、隣接

----2222 分離分離分離分離 4%4%4%4%ですですですです (Cohen et al., 1994) (Cohen et al., 1994) (Cohen et al., 1994) (Cohen et al., 1994)。。。。    

隣接隣接隣接隣接----1111分離・隣接分離・隣接分離・隣接分離・隣接----2222分離では、転分離では、転分離では、転分離では、転座に関与する２座に関与する２座に関与する２座に関与する２

種の派生染色体（種の派生染色体（種の派生染色体（種の派生染色体（derivative chromderivative chromderivative chromderivative chromoooosomesomesomesomessss; der; der; der; der）の）の）の）の

1111種を受け継ぐ形をとります種を受け継ぐ形をとります種を受け継ぐ形をとります種を受け継ぐ形をとります ( ( ( (図３図３図３図３))))。片方の染色体。片方の染色体。片方の染色体。片方の染色体

の部分トリソミーの部分トリソミーの部分トリソミーの部分トリソミー ( ( ( (重複：重複：重複：重複：duplication)duplication)duplication)duplication)、他方の染色、他方の染色、他方の染色、他方の染色

体の部分モノソミー（欠失：体の部分モノソミー（欠失：体の部分モノソミー（欠失：体の部分モノソミー（欠失：deficiencydeficiencydeficiencydeficiency）の組み合わ）の組み合わ）の組み合わ）の組み合わ

せです。せです。せです。せです。    

均衡型転座保因者が妊娠して均衡型転座保因者が妊娠して均衡型転座保因者が妊娠して均衡型転座保因者が妊娠して16161616週まで維持できた週まで維持できた週まで維持できた週まで維持できた

ら、羊水細胞の染色体分析をするのが理論的に適当ら、羊水細胞の染色体分析をするのが理論的に適当ら、羊水細胞の染色体分析をするのが理論的に適当ら、羊水細胞の染色体分析をするのが理論的に適当

だと思われます。胎児が均衡型転座なら表現型は異だと思われます。胎児が均衡型転座なら表現型は異だと思われます。胎児が均衡型転座なら表現型は異だと思われます。胎児が均衡型転座なら表現型は異

常ありませんが、次の世代でまた出生前診断を受け常ありませんが、次の世代でまた出生前診断を受け常ありませんが、次の世代でまた出生前診断を受け常ありませんが、次の世代でまた出生前診断を受け

る必要が生じます。る必要が生じます。る必要が生じます。る必要が生じます。    

    ２）不妊・無精子症・反復流産を契機とし２）不妊・無精子症・反復流産を契機とし２）不妊・無精子症・反復流産を契機とし２）不妊・無精子症・反復流産を契機として発見て発見て発見て発見    

反復流産では、次の妊娠がまた反復流産に終わる反復流産では、次の妊娠がまた反復流産に終わる反復流産では、次の妊娠がまた反復流産に終わる反復流産では、次の妊娠がまた反復流産に終わる

可能性は常にあります。他方、親が転座保因者でも、可能性は常にあります。他方、親が転座保因者でも、可能性は常にあります。他方、親が転座保因者でも、可能性は常にあります。他方、親が転座保因者でも、

その受精により生ずる接合子のほぼ半分は正常核型その受精により生ずる接合子のほぼ半分は正常核型その受精により生ずる接合子のほぼ半分は正常核型その受精により生ずる接合子のほぼ半分は正常核型

か均衡型転座で、表現型正常の生児を得る可能性がか均衡型転座で、表現型正常の生児を得る可能性がか均衡型転座で、表現型正常の生児を得る可能性がか均衡型転座で、表現型正常の生児を得る可能性が

あります。生児が無く母年齢も高くなければ、流産あります。生児が無く母年齢も高くなければ、流産あります。生児が無く母年齢も高くなければ、流産あります。生児が無く母年齢も高くなければ、流産
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を覚悟で妊娠し、を覚悟で妊娠し、を覚悟で妊娠し、を覚悟で妊娠し、16161616 週まで維持できたら羊水分析を週まで維持できたら羊水分析を週まで維持できたら羊水分析を週まで維持できたら羊水分析を

受けるのが理論的に適当だと思われます。受けるのが理論的に適当だと思われます。受けるのが理論的に適当だと思われます。受けるのが理論的に適当だと思われます。    

均衡型相互転座による不妊でも、均衡型相互転座による不妊でも、均衡型相互転座による不妊でも、均衡型相互転座による不妊でも、2006200620062006 年から日本年から日本年から日本年から日本

産科婦人科学会よる承認を経て卵の顕微授精、胚細産科婦人科学会よる承認を経て卵の顕微授精、胚細産科婦人科学会よる承認を経て卵の顕微授精、胚細産科婦人科学会よる承認を経て卵の顕微授精、胚細

胞の胞の胞の胞の FISHFISHFISHFISH 分析による着床前診断、胚の子宮内移植分析による着床前診断、胚の子宮内移植分析による着床前診断、胚の子宮内移植分析による着床前診断、胚の子宮内移植

の一連の生殖補助医療ができるようになりましたの一連の生殖補助医療ができるようになりましたの一連の生殖補助医療ができるようになりましたの一連の生殖補助医療ができるようになりました。。。。    

家系によっては反復流産を繰り返し、生児を得ら家系によっては反復流産を繰り返し、生児を得ら家系によっては反復流産を繰り返し、生児を得ら家系によっては反復流産を繰り返し、生児を得ら

れないこともあります。相同染色体間の全腕転座でれないこともあります。相同染色体間の全腕転座でれないこともあります。相同染色体間の全腕転座でれないこともあります。相同染色体間の全腕転座で

は配偶子は常に不均衡型になるので、生児を得るこは配偶子は常に不均衡型になるので、生児を得るこは配偶子は常に不均衡型になるので、生児を得るこは配偶子は常に不均衡型になるので、生児を得るこ

とは不可能です。不妊を契機として均衡型転座を発とは不可能です。不妊を契機として均衡型転座を発とは不可能です。不妊を契機として均衡型転座を発とは不可能です。不妊を契機として均衡型転座を発

見したときは、転座したセグメントが大きいために見したときは、転座したセグメントが大きいために見したときは、転座したセグメントが大きいために見したときは、転座したセグメントが大きいために

子の不均衡の度合いが大きくて出生に至らなかった子の不均衡の度合いが大きくて出生に至らなかった子の不均衡の度合いが大きくて出生に至らなかった子の不均衡の度合いが大きくて出生に至らなかった

と思われます。無・乏精子症を契機として夫に均衡と思われます。無・乏精子症を契機として夫に均衡と思われます。無・乏精子症を契機として夫に均衡と思われます。無・乏精子症を契機として夫に均衡

型転座を発見したら、転座のために減数分裂が途中型転座を発見したら、転座のために減数分裂が途中型転座を発見したら、転座のために減数分裂が途中型転座を発見したら、転座のために減数分裂が途中

で止まり、進行しなかったと考えます。で止まり、進行しなかったと考えます。で止まり、進行しなかったと考えます。で止まり、進行しなかったと考えます。    

    

表１．均衡型相互転座保因者から出生する可能性のある核型（図３）表１．均衡型相互転座保因者から出生する可能性のある核型（図３）表１．均衡型相互転座保因者から出生する可能性のある核型（図３）表１．均衡型相互転座保因者から出生する可能性のある核型（図３）    

        減数分裂での分離減数分裂での分離減数分裂での分離減数分裂での分離                        子の核型子の核型子の核型子の核型                種類種類種類種類    染色体数染色体数染色体数染色体数        表現型表現型表現型表現型    

                    交互分離交互分離交互分離交互分離        正常正常正常正常            1111      46  46  46  46                    正常正常正常正常    

2:22:22:22:2分離分離分離分離                均衡型均衡型均衡型均衡型        1111            46464646                    正常正常正常正常    

                    隣接隣接隣接隣接----1111分離分離分離分離        不均衡型不均衡型不均衡型不均衡型        2222      46  46  46  46                    異常異常異常異常    

                    隣接隣接隣接隣接----2222分離分離分離分離        不均衡型不均衡型不均衡型不均衡型        2222      46  46  46  46                    異常異常異常異常    

                    三次トリソミー三次トリソミー三次トリソミー三次トリソミー    不均衡型不均衡型不均衡型不均衡型        1111      47  47  47  47                    異常異常異常異常    

    3:13:13:13:1分離分離分離分離                三次モノソミー三次モノソミー三次モノソミー三次モノソミー    不均衡型不均衡型不均衡型不均衡型        1111      45  45  45  45                    異常異常異常異常    

                    相互交換トリソミー相互交換トリソミー相互交換トリソミー相互交換トリソミー    不均衡型不均衡型不均衡型不均衡型        1111      47  47  47  47                    異常異常異常異常    

    

    

    

転座セグメントが小さく、隣接転座セグメントが小さく、隣接転座セグメントが小さく、隣接転座セグメントが小さく、隣接----1111 分離に至ることが多い。分離に至ることが多い。分離に至ることが多い。分離に至ることが多い。    

    

    

    

    

転座点よりセントロメア側のセグメントが小さい。転座点よりセントロメア側のセグメントが小さい。転座点よりセントロメア側のセグメントが小さい。転座点よりセントロメア側のセグメントが小さい。    

隣接隣接隣接隣接----2222分離が起こり易い。分離が起こり易い。分離が起こり易い。分離が起こり易い。    

    

    

    

十字が不均衡：十字が不均衡：十字が不均衡：十字が不均衡：3:13:13:13:1分離が起こり易い。分離が起こり易い。分離が起こり易い。分離が起こり易い。    

    

    

    

    

転座セグメント・セントロメア側のセグメント転座セグメント・セントロメア側のセグメント転座セグメント・セントロメア側のセグメント転座セグメント・セントロメア側のセグメント    

が共に大きく、出生に至らないことが多い。が共に大きく、出生に至らないことが多い。が共に大きく、出生に至らないことが多い。が共に大きく、出生に至らないことが多い。    

    

図２．転座保因者の第一減数分裂での四価染色体の形から推定した分離形式図２．転座保因者の第一減数分裂での四価染色体の形から推定した分離形式図２．転座保因者の第一減数分裂での四価染色体の形から推定した分離形式図２．転座保因者の第一減数分裂での四価染色体の形から推定した分離形式    
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図３．相互転座保因者の減数分裂での分離形式図３．相互転座保因者の減数分裂での分離形式図３．相互転座保因者の減数分裂での分離形式図３．相互転座保因者の減数分裂での分離形式

    

    ３）転座セグメントの大きさ３）転座セグメントの大きさ３）転座セグメントの大きさ３）転座セグメントの大きさ    

小さいほど不均衡型の児でも生存する可能性が高小さいほど不均衡型の児でも生存する可能性が高小さいほど不均衡型の児でも生存する可能性が高小さいほど不均衡型の児でも生存する可能性が高

くなりますくなりますくなりますくなります。隣接。隣接。隣接。隣接----1111 分離では派生染色体は２種類あ分離では派生染色体は２種類あ分離では派生染色体は２種類あ分離では派生染色体は２種類あ

り、どちらも転座染色体の部分モノソミーと転座相り、どちらも転座染色体の部分モノソミーと転座相り、どちらも転座染色体の部分モノソミーと転座相り、どちらも転座染色体の部分モノソミーと転座相

手の染色体の部分トリソミーになります（図３）。手の染色体の部分トリソミーになります（図３）。手の染色体の部分トリソミーになります（図３）。手の染色体の部分トリソミーになります（図３）。

部分モノソミー・部分トリソミーのそれぞれについ部分モノソミー・部分トリソミーのそれぞれについ部分モノソミー・部分トリソミーのそれぞれについ部分モノソミー・部分トリソミーのそれぞれについ

て大きさ・部位によって表現型に与える影響を推定て大きさ・部位によって表現型に与える影響を推定て大きさ・部位によって表現型に与える影響を推定て大きさ・部位によって表現型に与える影響を推定

し、合算します。表現型に対する影響はモノソミー：し、合算します。表現型に対する影響はモノソミー：し、合算します。表現型に対する影響はモノソミー：し、合算します。表現型に対する影響はモノソミー：

トリソミーはほぼトリソミーはほぼトリソミーはほぼトリソミーはほぼ 2:2:2:2:1111 です。部分トリソミー・部分です。部分トリソミー・部分です。部分トリソミー・部分です。部分トリソミー・部分

モノソミーは互いに表現型に対して相補的に働くのモノソミーは互いに表現型に対して相補的に働くのモノソミーは互いに表現型に対して相補的に働くのモノソミーは互いに表現型に対して相補的に働くの

で、それぞれ単独のときよりも表現型は軽くなるとで、それぞれ単独のときよりも表現型は軽くなるとで、それぞれ単独のときよりも表現型は軽くなるとで、それぞれ単独のときよりも表現型は軽くなると

する説もあります。する説もあります。する説もあります。する説もあります。    

常染色体全部（常染色体全部（常染色体全部（常染色体全部（1111----22222222 番）を横に並べてつないだ長番）を横に並べてつないだ長番）を横に並べてつないだ長番）を横に並べてつないだ長

さをハプロイド常染色体長（さをハプロイド常染色体長（さをハプロイド常染色体長（さをハプロイド常染色体長（haplhaplhaplhaploid autosomal oid autosomal oid autosomal oid autosomal 

length; HALlength; HALlength; HALlength; HAL）と呼びます）と呼びます）と呼びます）と呼びます  [14b  [14b  [14b  [14b 染色体の尺度染色体の尺度染色体の尺度染色体の尺度]]]]。。。。

HALHALHALHAL のののの 2%2%2%2%の欠失（部分モノソミー）、の欠失（部分モノソミー）、の欠失（部分モノソミー）、の欠失（部分モノソミー）、4%4%4%4%の過剰（部の過剰（部の過剰（部の過剰（部

分トリソミー）をつないだ直線と分トリソミー）をつないだ直線と分トリソミー）をつないだ直線と分トリソミー）をつないだ直線と xxxx 軸、軸、軸、軸、yyyy 軸で囲む軸で囲む軸で囲む軸で囲む

三角形の中にあれば、出生する可能性が大です三角形の中にあれば、出生する可能性が大です三角形の中にあれば、出生する可能性が大です三角形の中にあれば、出生する可能性が大です    

(Cohen et al., 1994)(Cohen et al., 1994)(Cohen et al., 1994)(Cohen et al., 1994)。ちなみに９番染色体の。ちなみに９番染色体の。ちなみに９番染色体の。ちなみに９番染色体の HALHALHALHAL

はははは 4.8%4.8%4.8%4.8%、、、、13131313 番は番は番は番は 3.74%3.74%3.74%3.74%、、、、21212121 番は番は番は番は 1.9%1.9%1.9%1.9%です。です。です。です。    

図１の図１の図１の図１の t(1;4)(q44;q31.3)t(1;4)(q44;q31.3)t(1;4)(q44;q31.3)t(1;4)(q44;q31.3)均衡型転座保因者の隣接均衡型転座保因者の隣接均衡型転座保因者の隣接均衡型転座保因者の隣接

----1111 分離からは：分離からは：分離からは：分離からは：    

１）１）１）１）1q441q441q441q44----qterqterqterqter モノソミー＋モノソミー＋モノソミー＋モノソミー＋4q31.34q31.34q31.34q31.3----qterqterqterqter トリソミートリソミートリソミートリソミー    

２）２）２）２）1q1q1q1q44444444----qterqterqterqter トリソミー＋トリソミー＋トリソミー＋トリソミー＋4q31.34q31.34q31.34q31.3----qterqterqterqter モノソミーモノソミーモノソミーモノソミー    
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のののの 2222 種の子ができます。種の子ができます。種の子ができます。種の子ができます。1q441q441q441q44----qterqterqterqter はははは 1111 番染色体長番染色体長番染色体長番染色体長

腕末端のバンドなので、トリソミーでもモノソミー腕末端のバンドなので、トリソミーでもモノソミー腕末端のバンドなので、トリソミーでもモノソミー腕末端のバンドなので、トリソミーでもモノソミー

でも生存に差し支えありません。でも生存に差し支えありません。でも生存に差し支えありません。でも生存に差し支えありません。4444 番染色体は番染色体は番染色体は番染色体は HALHALHALHAL

のののの 6.3%6.3%6.3%6.3%を占めますが、を占めますが、を占めますが、を占めますが、1q441q441q441q44----qterqterqterqter はははは 4444 番染色体の番染色体の番染色体の番染色体の

18%18%18%18%なのでなのでなのでなので HALHALHALHAL のののの 1.14%1.14%1.14%1.14%に相当します。トリソミに相当します。トリソミに相当します。トリソミに相当します。トリソミ

ーでもモノソミーでも生存できます。ーでもモノソミーでも生存できます。ーでもモノソミーでも生存できます。ーでもモノソミーでも生存できます。    

    

以上を総合して、転座発見の契機が不均衡型転座以上を総合して、転座発見の契機が不均衡型転座以上を総合して、転座発見の契機が不均衡型転座以上を総合して、転座発見の契機が不均衡型転座

の生児＞出生前診断＞自然流産＞反復流産＞不妊の生児＞出生前診断＞自然流産＞反復流産＞不妊の生児＞出生前診断＞自然流産＞反復流産＞不妊の生児＞出生前診断＞自然流産＞反復流産＞不妊    

の順に次の妊娠で不均衡型転座を持つ児の生まれるの順に次の妊娠で不均衡型転座を持つ児の生まれるの順に次の妊娠で不均衡型転座を持つ児の生まれるの順に次の妊娠で不均衡型転座を持つ児の生まれる

確率が高く、不均衡断片確率が高く、不均衡断片確率が高く、不均衡断片確率が高く、不均衡断片が小さい方が高いと言えまが小さい方が高いと言えまが小さい方が高いと言えまが小さい方が高いと言えま

す。均衡型相互転座を持つ親から不均衡型転座の子す。均衡型相互転座を持つ親から不均衡型転座の子す。均衡型相互転座を持つ親から不均衡型転座の子す。均衡型相互転座を持つ親から不均衡型転座の子

が生まれる確率についてはが生まれる確率についてはが生まれる確率についてはが生まれる確率については, [03ab , [03ab , [03ab , [03ab 不均衡型転座の不均衡型転座の不均衡型転座の不均衡型転座の

子が生まれる確率子が生まれる確率子が生まれる確率子が生まれる確率] ] ] ] をご参照ください。をご参照ください。をご参照ください。をご参照ください。    

    

３．四価染色体の形から予想される分離形式（図３．四価染色体の形から予想される分離形式（図３．四価染色体の形から予想される分離形式（図３．四価染色体の形から予想される分離形式（図 2222））））    

    生児では交互分離による正常・均衡型転座核型が生児では交互分離による正常・均衡型転座核型が生児では交互分離による正常・均衡型転座核型が生児では交互分離による正常・均衡型転座核型が

大部分を占め、残りは四価染色体の形から推定でき大部分を占め、残りは四価染色体の形から推定でき大部分を占め、残りは四価染色体の形から推定でき大部分を占め、残りは四価染色体の形から推定でき

る分離形式による不均衡型です。同じ家系の転座保る分離形式による不均衡型です。同じ家系の転座保る分離形式による不均衡型です。同じ家系の転座保る分離形式による不均衡型です。同じ家系の転座保

因者から生まれる子（複数）の因者から生まれる子（複数）の因者から生まれる子（複数）の因者から生まれる子（複数）の 99%~100%99%~100%99%~100%99%~100%は同じ不は同じ不は同じ不は同じ不

均衡型核型で、分離形式の違う複数の不均衡型転座均衡型核型で、分離形式の違う複数の不均衡型転座均衡型核型で、分離形式の違う複数の不均衡型転座均衡型核型で、分離形式の違う複数の不均衡型転座

の子が生まれるのは例外的です（の子が生まれるのは例外的です（の子が生まれるのは例外的です（の子が生まれるのは例外的です（Scriver et al.,Scriver et al.,Scriver et al.,Scriver et al.,    

1998.1998.1998.1998.）。相互転座保因者の配偶子（精子、卵）の分）。相互転座保因者の配偶子（精子、卵）の分）。相互転座保因者の配偶子（精子、卵）の分）。相互転座保因者の配偶子（精子、卵）の分

析では、析では、析では、析では、4:04:04:04:0 分離以外のあらゆる分離形式が見られま分離以外のあらゆる分離形式が見られま分離以外のあらゆる分離形式が見られま分離以外のあらゆる分離形式が見られま

す。配偶子形成後に受精、発生、胎生期、の各時期す。配偶子形成後に受精、発生、胎生期、の各時期す。配偶子形成後に受精、発生、胎生期、の各時期す。配偶子形成後に受精、発生、胎生期、の各時期

を経て出生に至るまでに、淘汰を経るのだと思われを経て出生に至るまでに、淘汰を経るのだと思われを経て出生に至るまでに、淘汰を経るのだと思われを経て出生に至るまでに、淘汰を経るのだと思われ

ます。ます。ます。ます。    

４．文献検索４．文献検索４．文献検索４．文献検索    

    t(11;22)(q23;q11)t(11;22)(q23;q11)t(11;22)(q23;q11)t(11;22)(q23;q11)    転座転座転座転座     などの頻度の多い転座やなどの頻度の多い転座やなどの頻度の多い転座やなどの頻度の多い転座や

t(4;8)(p16.1;p23.1) t(4;8)(p16.1;p23.1) t(4;8)(p16.1;p23.1) t(4;8)(p16.1;p23.1) 転座は繰り返して起こるので、臨転座は繰り返して起こるので、臨転座は繰り返して起こるので、臨転座は繰り返して起こるので、臨

床細胞遺伝学の成書に記載があります。しかし相互転床細胞遺伝学の成書に記載があります。しかし相互転床細胞遺伝学の成書に記載があります。しかし相互転床細胞遺伝学の成書に記載があります。しかし相互転

座の大部分は稀で種類も多く、記載がありません。染座の大部分は稀で種類も多く、記載がありません。染座の大部分は稀で種類も多く、記載がありません。染座の大部分は稀で種類も多く、記載がありません。染

色体バンドの総数が色体バンドの総数が色体バンドの総数が色体バンドの総数が 500500500500 でランダムに切断・再結合がでランダムに切断・再結合がでランダムに切断・再結合がでランダムに切断・再結合が

起きるとする起きるとする起きるとする起きるとするとととと 250,000250,000250,000250,000 種の転座があることになりま種の転座があることになりま種の転座があることになりま種の転座があることになりま

す。す。す。す。t(11;22)t(11;22)t(11;22)t(11;22)やややや t(4;8)t(4;8)t(4;8)t(4;8)以外の転座を複数の家系で経験し以外の転座を複数の家系で経験し以外の転座を複数の家系で経験し以外の転座を複数の家系で経験し

たら、遠い先祖でつながっている可能性が大です。たら、遠い先祖でつながっている可能性が大です。たら、遠い先祖でつながっている可能性が大です。たら、遠い先祖でつながっている可能性が大です。    

５．表現型異常を伴う均衡型転座５．表現型異常を伴う均衡型転座５．表現型異常を伴う均衡型転座５．表現型異常を伴う均衡型転座    

    多発奇形・知的障害のために染色体分析をして均多発奇形・知的障害のために染色体分析をして均多発奇形・知的障害のために染色体分析をして均多発奇形・知的障害のために染色体分析をして均

衡型転座だったら、転座切断点に接するかまたは離衡型転座だったら、転座切断点に接するかまたは離衡型転座だったら、転座切断点に接するかまたは離衡型転座だったら、転座切断点に接するかまたは離

れて微細な欠失・挿入・重複・逆位などがある可能れて微細な欠失・挿入・重複・逆位などがある可能れて微細な欠失・挿入・重複・逆位などがある可能れて微細な欠失・挿入・重複・逆位などがある可能

性があります性があります性があります性があります (Gribble et al., 2005) (Gribble et al., 2005) (Gribble et al., 2005) (Gribble et al., 2005)。両親の染色体。両親の染色体。両親の染色体。両親の染色体

は正常で、児の転座はは正常で、児の転座はは正常で、児の転座はは正常で、児の転座は de novode novode novode novo（新生）です（新生）です（新生）です（新生）です [03d  [03d  [03d  [03d de de de de 

novonovonovonovo 均衡型構造異常と表現型異常均衡型構造異常と表現型異常均衡型構造異常と表現型異常均衡型構造異常と表現型異常]]]]。このような不。このような不。このような不。このような不

均均均均衡の多くは通常の染色体分析では検出できません衡の多くは通常の染色体分析では検出できません衡の多くは通常の染色体分析では検出できません衡の多くは通常の染色体分析では検出できません

が、少なくともその可能性を考えて転座切断点を再が、少なくともその可能性を考えて転座切断点を再が、少なくともその可能性を考えて転座切断点を再が、少なくともその可能性を考えて転座切断点を再

検討すべきです。検討すべきです。検討すべきです。検討すべきです。    

６．染色体カウンセリング６．染色体カウンセリング６．染色体カウンセリング６．染色体カウンセリング    

    [03aa [03aa [03aa [03aa 相互転座の染色体カウンセリング相互転座の染色体カウンセリング相互転座の染色体カウンセリング相互転座の染色体カウンセリング] ] ] ] をご参をご参をご参をご参

照ください。照ください。照ください。照ください。    
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