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リングＸ染色体リングＸ染色体リングＸ染色体リングＸ染色体    

                                

図１．左：Ｘ染色体上の主要な領域と遺伝子．図１．左：Ｘ染色体上の主要な領域と遺伝子．図１．左：Ｘ染色体上の主要な領域と遺伝子．図１．左：Ｘ染色体上の主要な領域と遺伝子．    右：リング右：リング右：リング右：リング XXXX 染色体の成立機転．染色体の成立機転．染色体の成立機転．染色体の成立機転．    

    

    リングリングリングリング XXXX を持つ女性はを持つ女性はを持つ女性はを持つ女性は TurnerTurnerTurnerTurner 症候群に属するも症候群に属するも症候群に属するも症候群に属するも

のとして分類されることが多いのですが、特殊な問のとして分類されることが多いのですが、特殊な問のとして分類されることが多いのですが、特殊な問のとして分類されることが多いのですが、特殊な問

題があるので解説します。題があるので解説します。題があるので解説します。題があるので解説します。    TurnerTurnerTurnerTurner 症候群女性の半症候群女性の半症候群女性の半症候群女性の半

分が分が分が分が XXXX 染色体構造異常のラインを持ち、その染色体構造異常のラインを持ち、その染色体構造異常のラインを持ち、その染色体構造異常のラインを持ち、その 15%15%15%15%

がががが 45,X/46,X,r(X)45,X/46,X,r(X)45,X/46,X,r(X)45,X/46,X,r(X)モザイクです。モザイクです。モザイクです。モザイクです。    

    

１．リングＸの成立（図１右）１．リングＸの成立（図１右）１．リングＸの成立（図１右）１．リングＸの成立（図１右）    

    Ｘ染色体の短腕・長腕のそれぞれが切断し、切断Ｘ染色体の短腕・長腕のそれぞれが切断し、切断Ｘ染色体の短腕・長腕のそれぞれが切断し、切断Ｘ染色体の短腕・長腕のそれぞれが切断し、切断

点同志が癒合してリングＸができます。男性（点同志が癒合してリングＸができます。男性（点同志が癒合してリングＸができます。男性（点同志が癒合してリングＸができます。男性（XYXYXYXY））））

にリングにリングにリングにリング XXXX ができると、リングのができると、リングのができると、リングのができると、リングの切断点が末端に近切断点が末端に近切断点が末端に近切断点が末端に近

くてくてくてくてXXXXの大部分を保持しているとき以外は生存できの大部分を保持しているとき以外は生存できの大部分を保持しているとき以外は生存できの大部分を保持しているとき以外は生存でき

ません。（個体が生存するためには、ません。（個体が生存するためには、ません。（個体が生存するためには、ません。（個体が生存するためには、XXXX 染色体が少な染色体が少な染色体が少な染色体が少な

くとも一つは必要です。）そのため、リングくとも一つは必要です。）そのため、リングくとも一つは必要です。）そのため、リングくとも一つは必要です。）そのため、リング XXXX と言と言と言と言

えば正常ＸとリングＸを持つ女性を意味します。リえば正常ＸとリングＸを持つ女性を意味します。リえば正常ＸとリングＸを持つ女性を意味します。リえば正常ＸとリングＸを持つ女性を意味します。リ

ングングングング XXXX はリング常染色体と同様に不安定で、細胞分はリング常染色体と同様に不安定で、細胞分はリング常染色体と同様に不安定で、細胞分はリング常染色体と同様に不安定で、細胞分

裂で失われて裂で失われて裂で失われて裂で失われて 45,X45,X45,X45,X 細胞を生ずる傾向があります。細胞を生ずる傾向があります。細胞を生ずる傾向があります。細胞を生ずる傾向があります。

そのため、リングそのため、リングそのため、リングそのため、リング XXXX を持つ女性はほぼすべてを持つ女性はほぼすべてを持つ女性はほぼすべてを持つ女性はほぼすべて

45,X/46,X,r(X)45,X/46,X,r(X)45,X/46,X,r(X)45,X/46,X,r(X)モザイクです。複製した染色分体のモザイクです。複製した染色分体のモザイクです。複製した染色分体のモザイクです。複製した染色分体の

間で断裂と再結合（間で断裂と再結合（間で断裂と再結合（間で断裂と再結合（McClintockMcClintockMcClintockMcClintock のののの breakagebreakagebreakagebreakage----    

reunion cyclereunion cyclereunion cyclereunion cycle）により２動原体）により２動原体）により２動原体）により２動原体 XXXX リング染色体リング染色体リング染色体リング染色体・小・小・小・小

さいさいさいさいXXXXリング染色体・その他の断片ができることも、リング染色体・その他の断片ができることも、リング染色体・その他の断片ができることも、リング染色体・その他の断片ができることも、

リング常染色体と同じです。リング常染色体と同じです。リング常染色体と同じです。リング常染色体と同じです。    

    XISTXISTXISTXIST 遺伝子（遺伝子（遺伝子（遺伝子（Xq13.2Xq13.2Xq13.2Xq13.2 にありにありにありにあり XXXX 不活性化を司る）不活性化を司る）不活性化を司る）不活性化を司る）

を持つリングＸは不活性化します。を持つリングＸは不活性化します。を持つリングＸは不活性化します。を持つリングＸは不活性化します。XISTXISTXISTXIST を持たなを持たなを持たなを持たな

いリングいリングいリングいリング XXXX（長腕の切断点が（長腕の切断点が（長腕の切断点が（長腕の切断点が Xq13.2Xq13.2Xq13.2Xq13.2 よりセントロよりセントロよりセントロよりセントロ

メアに近い）は不活性化できないので、重症の知的メアに近い）は不活性化できないので、重症の知的メアに近い）は不活性化できないので、重症の知的メアに近い）は不活性化できないので、重症の知的

障害・多発奇形を伴います。障害・多発奇形を伴います。障害・多発奇形を伴います。障害・多発奇形を伴います。    

    

２．核型２．核型２．核型２．核型    

    核型記載の例を示します。核型記載の例を示します。核型記載の例を示します。核型記載の例を示します。    

    45,X[11]/46,X,r(X)(p22q26)[9]45,X[11]/46,X,r(X)(p22q26)[9]45,X[11]/46,X,r(X)(p22q26)[9]45,X[11]/46,X,r(X)(p22q26)[9]    

45,X45,X45,X45,X がががが 11111111 細胞、リング細胞、リング細胞、リング細胞、リング XXXX（切断点が（切断点が（切断点が（切断点が p22p22p22p22 とととと q26q26q26q26））））

を持つを持つを持つを持つ 9999 細胞から成るモザイクです。細胞から成るモザイクです。細胞から成るモザイクです。細胞から成るモザイクです。    

    

３．表現型３．表現型３．表現型３．表現型    

    リングリングリングリング XXXX のののの 47474747 例を集めて分析したイギリスのデ例を集めて分析したイギリスのデ例を集めて分析したイギリスのデ例を集めて分析したイギリスのデ

ータを主に述べますータを主に述べますータを主に述べますータを主に述べます    （（（（Dennis et al., 2000; Kuntsi Dennis et al., 2000; Kuntsi Dennis et al., 2000; Kuntsi Dennis et al., 2000; Kuntsi 

et al., 2000et al., 2000et al., 2000et al., 2000）。）。）。）。    

    １）リング１）リング１）リング１）リング XXXX 保持者の表現型保持者の表現型保持者の表現型保持者の表現型    

リングリングリングリング XXXX 小児の表現型はリンパ浮腫・翼状頚が少小児の表現型はリンパ浮腫・翼状頚が少小児の表現型はリンパ浮腫・翼状頚が少小児の表現型はリンパ浮腫・翼状頚が少

ない以外は通常のない以外は通常のない以外は通常のない以外は通常の TurnerTurnerTurnerTurner 症候群女性と区別できま症候群女性と区別できま症候群女性と区別できま症候群女性と区別できま

せん（せん（せん（せん（Dennis et al., 2000Dennis et al., 2000Dennis et al., 2000Dennis et al., 2000）。手背・足背の浮腫がな）。手背・足背の浮腫がな）。手背・足背の浮腫がな）。手背・足背の浮腫がな

いので新生児期に染色体検査を受けることが少ないので新生児期に染色体検査を受けることが少ないので新生児期に染色体検査を受けることが少ないので新生児期に染色体検査を受けることが少な

く、小学校入学時に低身長のために検査することがく、小学校入学時に低身長のために検査することがく、小学校入学時に低身長のために検査することがく、小学校入学時に低身長のために検査することが
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多いので、多いので、多いので、多いので、45,X45,X45,X45,X より年長で診断される傾向がありまより年長で診断される傾向がありまより年長で診断される傾向がありまより年長で診断される傾向がありま

す。す。す。す。    

45,X45,X45,X45,X 核型の核型の核型の核型の TurTurTurTurnernernerner 症候群の言語症候群の言語症候群の言語症候群の言語 IQIQIQIQ は平均は平均は平均は平均 96969696、、、、

非言語非言語非言語非言語 IQIQIQIQ はははは 85858585 ですが、リングですが、リングですが、リングですが、リング XXXX を持つを持つを持つを持つ TurnerTurnerTurnerTurner 症症症症

候群では言語候群では言語候群では言語候群では言語 IQIQIQIQ がががが 81818181、非言語、非言語、非言語、非言語 IQIQIQIQ がががが 72727272です（です（です（です（Kuntsi Kuntsi Kuntsi Kuntsi 

et al., 2000et al., 2000et al., 2000et al., 2000）。学習障害もリング）。学習障害もリング）。学習障害もリング）。学習障害もリング XXXX に多く、ほぼに多く、ほぼに多く、ほぼに多く、ほぼ 1/31/31/31/3

が特殊学級で学んでいます。リングが特殊学級で学んでいます。リングが特殊学級で学んでいます。リングが特殊学級で学んでいます。リング XXXX 保持者の正常保持者の正常保持者の正常保持者の正常

XXXX の親起源との親起源との親起源との親起源と IQIQIQIQ は関係がありません。は関係がありません。は関係がありません。は関係がありません。    

２）リング２）リング２）リング２）リング XXXX と歌舞伎メーキャップ症候群と歌舞伎メーキャップ症候群と歌舞伎メーキャップ症候群と歌舞伎メーキャップ症候群    

    リングリングリングリングXXXX小児の一部は歌舞伎メーキャップ症候群小児の一部は歌舞伎メーキャップ症候群小児の一部は歌舞伎メーキャップ症候群小児の一部は歌舞伎メーキャップ症候群

（歌舞伎症候群）に似た顔貌（切れ長の眼瞼裂・下（歌舞伎症候群）に似た顔貌（切れ長の眼瞼裂・下（歌舞伎症候群）に似た顔貌（切れ長の眼瞼裂・下（歌舞伎症候群）に似た顔貌（切れ長の眼瞼裂・下

眼瞼外側眼瞼外側眼瞼外側眼瞼外側 1/31/31/31/3 の外反・弓状眉毛）で、時には指尖のの外反・弓状眉毛）で、時には指尖のの外反・弓状眉毛）で、時には指尖のの外反・弓状眉毛）で、時には指尖の

膨隆（膨隆（膨隆（膨隆（padspadspadspads）があり、歌舞伎メーキャ）があり、歌舞伎メーキャ）があり、歌舞伎メーキャ）があり、歌舞伎メーキャップ症候群とップ症候群とップ症候群とップ症候群と

して報告された例もあります（して報告された例もあります（して報告された例もあります（して報告された例もあります（RodrRodrRodrRodrííííguez et al., guez et al., guez et al., guez et al., 

2008200820082008）。歌舞伎メーキャップ症候群の）。歌舞伎メーキャップ症候群の）。歌舞伎メーキャップ症候群の）。歌舞伎メーキャップ症候群の 60%60%60%60%はははは

12q1212q1212q1212q12−−−−q14q14q14q14 にあるにあるにあるにある MLL2MLL2MLL2MLL2 遺伝子の変異によって生遺伝子の変異によって生遺伝子の変異によって生遺伝子の変異によって生

じることがじることがじることがじることが 2010201020102010 年に報告され、さらに年に報告され、さらに年に報告され、さらに年に報告され、さらに 2012201220122012 年に年に年に年に

Xp11.3Xp11.3Xp11.3Xp11.3 にあるにあるにあるにあるＫＤＭＫＤＭＫＤＭＫＤＭ6666ＡＡＡＡ遺伝子の欠失・変異でも生遺伝子の欠失・変異でも生遺伝子の欠失・変異でも生遺伝子の欠失・変異でも生

じることが報告されました。じることが報告されました。じることが報告されました。じることが報告されました。    

リングリングリングリングXXXXには第三の歌舞伎症候群遺伝子が関与しには第三の歌舞伎症候群遺伝子が関与しには第三の歌舞伎症候群遺伝子が関与しには第三の歌舞伎症候群遺伝子が関与し

ているのか、またはリングているのか、またはリングているのか、またはリングているのか、またはリング XXXX による類似の症状は単による類似の症状は単による類似の症状は単による類似の症状は単

なる表現型の類似なのかは、今後の研究に待たれまなる表現型の類似なのかは、今後の研究に待たれまなる表現型の類似なのかは、今後の研究に待たれまなる表現型の類似なのかは、今後の研究に待たれま

す。す。す。す。    

    ３）リング３）リング３）リング３）リング XXXX と高度の知的障害と高度の知的障害と高度の知的障害と高度の知的障害    

リングリングリングリングXXXXの小児が中等度～高度の知の小児が中等度～高度の知の小児が中等度～高度の知の小児が中等度～高度の知的障害を示し、的障害を示し、的障害を示し、的障害を示し、

多発奇形を伴うことがあります。多発奇形を伴うことがあります。多発奇形を伴うことがあります。多発奇形を伴うことがあります。XXXX が二本あるとそが二本あるとそが二本あるとそが二本あるとそ

のうちの一本はのうちの一本はのうちの一本はのうちの一本は XISTXISTXISTXIST    （（（（Xq13.2Xq13.2Xq13.2Xq13.2 にあるにあるにあるにある) ) ) ) の指令によの指令によの指令によの指令によ

り不活性化します（り不活性化します（り不活性化します（り不活性化します（LyonLyonLyonLyon の仮説）が、の仮説）が、の仮説）が、の仮説）が、X, ring XX, ring XX, ring XX, ring X のののの

ラインを持つラインを持つラインを持つラインを持つ TurnerTurnerTurnerTurner 症候群でリングが小さくて症候群でリングが小さくて症候群でリングが小さくて症候群でリングが小さくて

XISTXISTXISTXIST が無いか、有っても機能していないと、正常が無いか、有っても機能していないと、正常が無いか、有っても機能していないと、正常が無いか、有っても機能していないと、正常

XXXX とリングとリングとリングとリング XXXX が共に活性を保つために知的障害と多が共に活性を保つために知的障害と多が共に活性を保つために知的障害と多が共に活性を保つために知的障害と多

発奇形を来します。リングＸが活性でも小さいと活発奇形を来します。リングＸが活性でも小さいと活発奇形を来します。リングＸが活性でも小さいと活発奇形を来します。リングＸが活性でも小さいと活

性を保つ遺伝子が少ないために表現型異常は軽度性を保つ遺伝子が少ないために表現型異常は軽度性を保つ遺伝子が少ないために表現型異常は軽度性を保つ遺伝子が少ないために表現型異常は軽度

だとされています。だとされています。だとされています。だとされています。Dennis et al., 2000Dennis et al., 2000Dennis et al., 2000Dennis et al., 2000 の集計ではの集計ではの集計ではの集計では

リングＸが活性を保っている９例中で中等リングＸが活性を保っている９例中で中等リングＸが活性を保っている９例中で中等リングＸが活性を保っている９例中で中等度～高度～高度～高度～高

度の知的障害を示したのは２例だけです。度の知的障害を示したのは２例だけです。度の知的障害を示したのは２例だけです。度の知的障害を示したのは２例だけです。XISTXISTXISTXIST をををを

持っていても機能しない細胞と機能している細胞持っていても機能しない細胞と機能している細胞持っていても機能しない細胞と機能している細胞持っていても機能しない細胞と機能している細胞

が混在するときは、その比が知能に関係するとするが混在するときは、その比が知能に関係するとするが混在するときは、その比が知能に関係するとするが混在するときは、その比が知能に関係するとする

説があります（説があります（説があります（説があります（Kubota et al., 2002Kubota et al., 2002Kubota et al., 2002Kubota et al., 2002）。）。）。）。    

    リングリングリングリング XXXX 上の上の上の上の XISTXISTXISTXIST の有無はの有無はの有無はの有無は XISTXISTXISTXIST 領域領域領域領域 FISHFISHFISHFISH 分分分分

析で証明でき、リングＸの不活性化は析で証明でき、リングＸの不活性化は析で証明でき、リングＸの不活性化は析で証明でき、リングＸの不活性化は Xq12Xq12Xq12Xq12 にあるにあるにあるにある

androgen receptorandrogen receptorandrogen receptorandrogen receptor（（（（ARARARAR またはまたはまたはまたは HUMARAHUMARAHUMARAHUMARA）遺伝子）遺伝子）遺伝子）遺伝子

のメチル化の有無で判定します。のメチル化の有無で判定します。のメチル化の有無で判定します。のメチル化の有無で判定します。FISHFISHFISHFISH 分析は検査分析は検査分析は検査分析は検査

会社でできますが、会社でできますが、会社でできますが、会社でできますが、HUMARAHUMARAHUMARAHUMARA 分析は研究室レベル分析は研究室レベル分析は研究室レベル分析は研究室レベル

の検査です。リングの検査です。リングの検査です。リングの検査です。リング XXXX 上に上に上に上に XISTXISTXISTXIST があっても知的障があっても知的障があっても知的障があっても知的障

害を伴うことがあり、正常Ｘ・リング害を伴うことがあり、正常Ｘ・リング害を伴うことがあり、正常Ｘ・リング害を伴うことがあり、正常Ｘ・リング XXXX 双方が同じ双方が同じ双方が同じ双方が同じ

親に由来する片親性ダイソミーによるとされてい親に由来する片親性ダイソミーによるとされてい親に由来する片親性ダイソミーによるとされてい親に由来する片親性ダイソミーによるとされてい

ます。ます。ます。ます。XXXX の数を数えることによって不活性化の数を数えることによって不活性化の数を数えることによって不活性化の数を数えることによって不活性化 XXXX の数の数の数の数

を決める機構が破綻したと推定される例もありまを決める機構が破綻したと推定される例もありまを決める機構が破綻したと推定される例もありまを決める機構が破綻したと推定される例もありま

す（す（す（す（Kubota et al., 2002Kubota et al., 2002Kubota et al., 2002Kubota et al., 2002）。）。）。）。    

    不活性化したＸ染色体は後期複製するので、染色不活性化したＸ染色体は後期複製するので、染色不活性化したＸ染色体は後期複製するので、染色不活性化したＸ染色体は後期複製するので、染色

体複製バンドで染め分けることができます。リング体複製バンドで染め分けることができます。リング体複製バンドで染め分けることができます。リング体複製バンドで染め分けることができます。リング    

XXXX が後期複製していることも複製バンドで証明できが後期複製していることも複製バンドで証明できが後期複製していることも複製バンドで証明できが後期複製していることも複製バンドで証明でき

ますが、リングが小さいと染め分けが困難です。ますが、リングが小さいと染め分けが困難です。ますが、リングが小さいと染め分けが困難です。ますが、リングが小さいと染め分けが困難です。    
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