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 研究要旨 

Turner 症候群(以下 TS)は 45,X に代表される性染色体異常症で，Ｘ染色体モノソミーの他に，X 染色

体の構造異常，および，45,X/46,XX, 45,X/47,XXX などに代表される種々のモザイクなどが含まれる．

TS 発症の責任遺伝子は X 染色体短腕と Y 染色体短腕に存在するため，性染色体短腕欠失と特徴的臨

床症状の組み合わせは診断特異的である．従って、長腕のみが欠失する場合や、短腕に位置する遺伝

子異常による疾患(例 SHOX 異常症)などは、TS に含めないのが一般的である. 表現型は女性で、低

身長，性腺異形成およびそれに伴う卵巣機能不全，翼状頸などの特徴的奇形徴候などの臨床型により

特徴づけられる. 現在，TS の正確な定義はなく、通常の染色体検査(G 分染法)で認識される上記染色

体異常と, 主要な臨床症状の少なくとも１つが存在するとき，TS と診断することが多い．頻度は, 女

性の約 2500 人に一人とされ,小児期の低身長に対しては成長ホルモン補充療法、二次性徴期の卵巣機

能不全（無月経）に対しては、女性ホルモンの補充療法が行われる. 一般に知的には正常であるが, 環

状 X 染色体などの構造異常をもつ各型では, 発達障害を伴うことが多い.  

染色体異常の疾患として, TS は頻度的に高く,特にホルモン補充療法は, 相応の効果を上げるものの, 

根本的な治療法ではないため, 患者の QOL を維持する上で必ずしも十分とはいえない. 特に妊孕性の

問題は生殖医療の発達が目覚ましい昨今, その対応をどのようにしていくかという点での議論は十分

とはいえない.本分担研究では TS 診療の標準化をめざし、診療ガイドラインの体組成分野を作成する

ことを目的とし、今年度はこれまでに、クリニカルクエスチョン（CQ）を設定した。今後、システ

マティックレビューを行い、推奨レベルの検討、ガイドラインの文書化を行う予定である。 

 

Ａ．研究目的 

ターナー症候群（Turner syndrome: TS）における

診療ガイドラインの作成 

 

Ｂ．研究方法 

TSの診療ガイドラインにおける合併症に関わるク

リニカルクエスチョン（CQ）を臓器別に設定し、

システマティックレビューを行い、推奨レベルの

検討を実施する. 
 

Ｃ．研究結果   

1. 合併症において臓器別にCQを以下の13の項目

に分けてそれぞれ設定した。それぞれに応じて、

システマティックレビューの候補となる論文を選

択した。今後、これらの論文を中心に、検討を行

っていく予定である。 

 

ターナー症候群全体の臨床像についての確認 

文献: (1) (2) (3) (4) (5) (6, 7) 
 

(1) 成長/成長ホルモン補充療法：(8) (9) (10) 

(11) (12) (13) 

 成長ホルモン（GH）治療はTS患者の身

長改善にどの程度貢献するか？(14) 

(15) 

 適切なGH治療開始時期はいつか？ 

 TS特有の成長ホルモン治療における合

併症、副作用はあるか？ 

 TSにおけるGH治療の治療のモニターと

して適切なものはなにか？ 

 最終身長と自己評価はどの程度関連す

るのか？ 

 

(2) 妊娠・妊孕性(16) (17) (18) (19) (20) 

 TSにおける生殖補助療法（卵子提供を

含む）をどのように今後考えるか？ 

 軽症と思われるTS(モザイク等)では、

卵子の凍結保存は推奨されるか？ 

 卵子凍結保存を行う場合、適切な年齢

はいつか？ 

 適切な妊娠管理方法は確立されている

か、あるいはどのような管理が適切

か？ 

 どのような合併症がある場合に妊娠が

禁忌か？ 

 妊娠によって増悪するTSの合併症はあ

るか？ 

 

(3) 心血管系合併症(21) (22) 
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 適切な血圧管理目標は? 

 大血管合併症の適切なスクリーニン

グ、およびモニタリングは？ 

 (心エコー、MRI 、CTなど) 

 大血管拡張を認めた場合の適切な管理

法はあるか？ 

 TS特有の心血管系合併症はなにか? 

(23) 

 心血管系合併症の発症機序はなにか？ 

 適切な運動管理指標はあるか? 

 

(4) 中耳炎・難聴(24) 

 TSにおける中耳炎の発症機序はなにか 

 TS特有の管理方法、治療法はあるか？ 

 難聴の発症機序はなにか 

 中耳炎の管理はどの程度難聴の発症に

寄与するか 

 難聴の治療法はどのようなものがある

か 

 

(5) 腎尿路について(25, 26) 

 腎尿路奇形の発症機序は 

 腎機能の長期的な予後は（仮に腎尿路

奇形ない場合、健常人と同等か） 

 

(6) 認知機能について(27)  

 TSの認知機能障害の特徴はどのような

ものがあるか 

 認知機能の問題を把握するためにどの

ようなモニタリングが最適か 

 TSの認知機能の特色は、認知機能の性

差の機構解明に応用可能か？ 

 幼児期、学童期、二次性徴期、成人期

以降、それぞれのライフステージに応

じて、TSの社会的問題としてどのよう

なものがあるか 

 

(7) 甲状腺機能低下症(28) (29) 

 発症の機序はなにか 

 TSにおけるリスク因子はなにか 

 

(8) 糖尿病(30) 

 発症の機序はなにか 

 TSにおけるリスク因子はなにか 

 治療法として適切なものはなにか 

 

(9) 骨変形・側彎症・骨密度(31) (32) (33) (34) 

 側湾症発症の原因は何か？ 

 側湾症の最適なモニタリングの方法は？ 

 GH治療は側湾症に影響を与えるか？ 

 骨粗鬆症の発症のリスクは？骨密度の定

期的なモニタリングは必要か？ 

 骨密度を良好に保つために最適なホルモ

ン補充療法はどのようなものか？ 

 Lelli-Weil症候群とTSとの骨表現型の相

違の原因はなにか？ 

 

(10) 二次性徴・ホルモン補充療法について

(35, 36) (34) (37) (38)                            

 いつから、どの程度の量より開始する

べきか（心理社会面から、最終身長か

ら）(39) (40)？ 

 エストロゲン製剤として適切なものは

どれか？  
 骨密度を良好に保つために最適なホルモ

ン補充療法はどのようなものか？ 

 

(11) トランジション：(14) 

 成人診療科のどの分野にいつ頃される

べきか？ 

 トランジッションをする前に必要な医

療的な配慮、準備はなにか？ 

 トランジションはしなければならない

のか？（複数科にまたがるため、より

煩雑、非効率的な医療を必要としない

か） 

 

(12) 心理社会的問題（TS一般的に、また国

内特有の問題があるか確認が必要）(41) 

(42) (43) 

 病名の告知はいつごろ、どのような形

で、行うことが適切か 

 自己評価を高めるために、どのような

医療的配慮が必要か 

 ピア・サポートはどの程度、良好な社

会性、自己評価を得る上で有用か？ 

 

(13) 核型、診断 

診断(44) (45) (46) 

 どのような臨床症状がある時に、TSを

疑うか？(47) 

Y染色体 

 Y染色体成分の検索はどのような場合に

適応となるか? 

 どの検査方法が最も適切か 

 性腺摘出はどのような場合に必要か？ 

出生前診断 

 出生前にTSが疑われた際に、どのよう

な手順で診断を進めるべきか？ 

 NIPTのTSの出生前診断における診断の

精度、およびその解釈は？ 

 出生前にTSと診断された場合の適切な
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対応は？ 

核型と表現型 

 核型と表現型の関連はどのような場合

に認められか、(48) 

 母親由来、父親由来のX染色体と表現型

の関連は、また検査をすることの意義

は？ 

 rXによる認知機能低下の発症機序は？ 

 
2. 上記のCQに対する論文の抽出を行い、システ

マティックレビューを行った。 

 

Ｄ．考察 

CQによっては必ずしも十分なエビデンスレベル

をもつ論文が多いとはいえなかった。特に妊孕性

や社会性、認知機能の問題は、国によっても考え方

が異なることがあり、日本独自での臨床研究が重

要であることが示唆された。 

 

Ｅ．結論 

TS の診療ガイドライン作成にあたっての、CQ の

設定、システマティックレビューを行った。 

 

Ｆ．研究発表 

 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含む。） 
 
 
1. 特許取得  
 無 
2. 実用新案登録 
 無 

3. その他 

 無 
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