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 研究要旨 

 遺伝性疾患患者から得られる臨床情報は膨大かつ有用である。当分野では、先天性疾患を有する患

者に対して、顎顔面ならびに全身にも認められる表現型について詳細に記録し、臨床情報の蓄積を行

っている。そこで、本研究課題では、上顎・下顎の異常を主徴とする奇形症候群の臨床情報を蓄積・

分析し、疾患特有の症状を抽出することを目的とした。Williams 症候群 (WS)、鎖骨頭蓋異形成症 

(CCD) を対象疾患とし、WS においては、先天性欠如歯の部位特異性が存在する可能性が示唆され、

CCDにおいては、顎顔面形態の特徴として、上顎骨体及び下顎枝高さの著しい増大、上顎骨高径の減

少、短い後頭蓋底を認め、また三次元的な埋伏歯の形態および位置に関する情報を得ることができた。 

 

辻 美千子 東京医科歯科大学顎顔面矯正学分野・助教 

 

Ａ．研究目的 

遺伝性疾患患者から得られる臨床情報は膨大か

つ有用である。当分野では、先天性疾患を有す

る患者に対しては、顎顔面ならびに全身にも認

められる表現型について詳細に記録し、臨床情

報の蓄積を行っている。そこで、本研究課題で

は、上顎・下顎の異常を主徴とする奇形症候群

の臨床情報ならびに生体試料を蓄積し、診療指

針を作成するうえ必要な情報を歯科領域から発

信することを目的とした。本研究期間では、

Williams症候群、鎖骨頭蓋異形成症を対象疾患

とした。 

 

Ｂ．研究方法 

1. 臨床情報の蓄積 

顎顔面領域に奇形を呈する患者から、顎・顔

面・口腔の硬軟組織形態の情報を採得し、デー

タベース化した。 

1) Williams症候群 

9 例［男子 2名、女子 7名、初診時平均年齢

10.1 歳(6.6-15.1歳)］ 

2) 鎖骨頭蓋異形成症 

顎顔面形態に関する分析：22例［男性13名、女

性9名、評価時平均年齢16.4歳（6.0～39.3

歳）］ 

埋伏歯に関する分析：5例［男性3名、女性2

名、撮影時平均年齢18.2歳［15.0～25.4歳）］ 

2. レントゲンによる解析：頭部 X 線規格写

真、パノラマ X線、歯科用コーンビーム CT 

(CBCT)の撮影と顎態分析を行った。 

3. 歯列模型による解析：歯の大きさ、歯列弓

の形態計測を行った。 

4. 問診用紙による患者情報の蓄積：家族歴、

全身状態の把握と記録を行った。 

 

(倫理面への配慮) 

本研究は東京医科歯科大学歯学部倫理委員会の

承認を得て行われた(D2014-002号)。 

 

Ｃ．研究結果   

1. Williams症候群 

1) 全9例で特異的顔貌、先天性心疾患、精神発

達遅滞、高い社交性など特徴的な所見を認め

た。   

2) 下顎骨の位置はともに後方位の傾向を示

し、上顎切歯の唇舌的傾斜は平均的であった

が、下顎切歯は舌側傾斜していた。  

3) 第一大臼歯の咬合関係は治療中の1例を除く

全8例中6例がClass II、2例がClass Iであった。   

4) 歯列弓幅径は上下顎ともに狭窄を認め、歯

冠近遠心幅径は、上下顎中切歯、第一大臼歯に

おいて小さい値を示した。形態異常歯は全9例

に認めた。 

5) 先天性欠如歯の部位別発現頻度は、下顎側

切歯 (31.0％)、上下顎第二小臼歯 (いずれも

17.2％) の順に高かった。先天性欠如歯の発現
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頻度は77.8％、一人当たりの先天性欠如歯数は

3.2本であった。  

 

2. 鎖骨頭蓋異形成症  

1) 角度計測より、SNA、SNBの中央値は両群

共に大きく、上下顎骨の前方位を伴う下顎前突

を多く認め、これは過去の報告と異なる傾向と

なった。 

2) 埋伏過剰歯は近接永久歯に比較して、歯冠

近遠心径、歯冠頬舌径、歯冠長、歯根長が統計

学的に有意に小さい値となった。また、埋伏過

剰歯において、前歯部では切縁、犬歯部では尖

頭、小臼歯部では2咬頭の歯冠形態が観察され

た。さらに、埋伏過剰歯は近接永久歯に対し

て、水平的には舌側 (87.9%)、遠心 (69.7%)、

垂直的には歯冠側 (60.6%) に位置するものが

多かった。 

 

Ｄ．考察 

1. Williams症候群 

本研究においてWS患者では上下顎歯列弓の狭

窄を認め、特に下顎に関して著しい狭窄を認め

た。一方、Hertzbergらは、下顎歯列弓のみに狭

窄が認められると報告しており、上顎歯列弓幅

径の狭窄は今回新知見として得られた。 

先天性欠如部位は、下顎側切歯が最も高頻度で

ある点、上顎犬歯が高頻度である点は過去の

WS の報告と一致しており、一般集団とは異な

る部位、頻度であった。このことより WS 患者

では、先天性欠如歯の部位特異性が存在する可

能性が示唆された。 

 

2. 鎖骨頭蓋異形成症 

上顎骨体及び下顎枝高さの著しい増大、上顎骨

高径の減少、短い後頭蓋底という特徴を認め、

これらは過去の報告と同様の傾向となった。ま

た、埋伏過剰歯の歯冠形態に関して、前歯部で

は切縁、犬歯部では尖頭、小臼歯部では 2咬頭

の歯冠形態が観察され、存在部位との関連が示

唆された。 

 

Ｅ．結論 

本研究課題で得られた成長発育・合併症に関す

る知見を小児医療に従事する医療従事者間で共

有することで、診療指針作成につながると考え

られる。 
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