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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、CQを前研究より継承し、新たに、検討を加え、13のCQをたてた。 

 

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   

CQを前研究のものを踏まえ大幅に追加し、１

３項目をたて、TSの臨床の全般にわたる内容と

した。 

 

以下の通りである。 

 

 定義と遺伝学 

 CQ1:  家族性 TSはあるか？ 

 GH治療 

CQ2: GH治療開始の適切な時期はいつか？ 

CQ3: ＧＨ治療で期待できる成人身長はどの

程度か？ 

 骨 

CQ4a:  TSでは健常女性に比べ骨折のリスク

が高いか？ 

CQ4b;  TSの骨密度は健常女性に比べて低値

か？ 

CQ4c:  TSの骨密度は女性ホルモン治療によ

り上昇するか？ 

 性腺  補充療法 

CQ5:  極低用量エストロゲン治療は推奨され

るか 

CQ6: 経皮エストロゲン製剤は、経口エスト

ロゲン製剤と比較し推奨されるか 

CQ7: 性腺補充療法は血栓症の発症リスクを

あげるか？ 

CQ8a 自然に初潮が発来することはどのくらい

期待できるか、予測する因子はあるか？ 

CQ8b 周期的な生理を予測する検査はあるか？ 

自然に初潮が発来する、周期的生理が予測指標

などを含む 
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 生殖  

CQ:9 TSにおいて妊孕性保存のために凍結

卵子保存は推奨されるか 

凍結卵、生殖補助治療 

CQ10: TS母体から出生した児で管理？ 妊

娠管理？？ 

 性腺腫瘍 

CQ11: TSの性腺腫瘍の発症のリスクを知る

ためにどのような検査が必要か？ 

 移行期医療 

CQ12: ターナー症候群患者において移行期医療

は必要か？ 

CQ13: 成人期においても評価を継続すべき合併

症は？ 
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