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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先天異常・遺伝子疾患の臨

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。Aper症候群、Crouzon症候

群、Turner症候群、Stickler症候群ならびにRobin sequenceを対象疾患とし、それぞれの症候群患

者の歯列模型に関する三次元データを取得し解析することで、疾患特有の口蓋形態に関する情報を

得ることができた。 
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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先天異

常・遺伝子疾患の臨床情報を蓄積し、診療指針

を作成するうえで歯科領域から情報を発信する

ことを目的とした。 

 

Ｂ．研究方法 

1. 臨床情報の蓄積 

 東京医科歯科大学病院矯正歯科外来に来院し

た顎顔面領域に先天異常を認める患者から、

顎・顔面・口腔の硬軟組織形態の情報を採得

し、データベース化する。 

歯列模型による解析：歯列模型の三次元データ

を取得し、歯の大きさ、歯列弓の形態計測を行

う。 

 

(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。(承認番号 D2014-002号) 

 

Ｃ．研究結果   

1. Aper症候群（Ap）およびCrouzon症候群

（Cr）: 

Apは全症例で口蓋の幅、断面積が著しく小さ

い値を示した。Crは全症例で口蓋角度が小さい

値、口蓋の深さが著しく大きい値を示した。ま

たApはCrと比較し、断面積、口蓋の深さは有意

に小さい値を、口蓋角度は有意に大きい値を示

し、口蓋容積および口蓋表面積はともに小さい

傾向を認めた。 

 

2. Turner 症候群（TS）: 

三次元形態計測の結果、日本人標準値と比較

して、口蓋幅、口蓋断面積は有意に小さいもの

の、口蓋の高さでは有意差を認めなかった。さ

らに、TSの前頭断面は、正中口蓋縫線に向かっ

て傾きが急であること、矢状断面は、切歯乳頭

からの傾きが急であることがわかった。 

 

3. Stickler症候群（SS）、Robin sequence（RS）

および非症候性口蓋裂（NSCP）: 

三次元形態計測の結果、日本人標準値と比較

して、口蓋形態はRS、SS、NSCPの第一大臼

歯における口蓋の高さ、口蓋幅、断面積、口蓋

角度に違いは認められないものの、口蓋容積は

RS、SSともにNSCPに比べ有意に小さな値と

なった。 



口蓋容積に差が生じた原因をより詳細に解析

するため、第一大臼歯より前方に位置する第一

第二小臼歯における口蓋容積を計測したとこ

ろ、RS、SSは第一、第二小臼歯においても

NSCPと比較して、口蓋容積は有意に小さい値

となった。そこで、上顎歯列弓幅径の比較を行

い、RS、SS、NSCPの第一大臼歯歯列弓幅径

に有意差を認めなかったものの、第一、第二小

臼歯の歯列弓幅径は、NSCPと比較して、RS、

SSは、有意に小さい結果となった。 

 

Ｄ．考察 

1. アペール症候群（Ap）およびクルーゾン症

候群（Cr）: 

Apではビザンチン型口蓋が、Crでは高口蓋が

それぞれ特徴的に認められ、ApおよびCrはそ

れぞれ特徴的な口蓋形態を呈することが明らか

となった。 

 

2. Turner 症候群（TS）: 

TS患者の口蓋形態は高口蓋ではなく狭口蓋で

あることが示唆され、狭口蓋の要因として、口

蓋の横方向の成長障害、口腔周囲筋の不均衡が

考えられ、また高口蓋に見える理由として、狭

口蓋を有すること、さらに狭口蓋を有する一般

女児と比較し口蓋の高さが高いこと、外側口蓋

隆起が発達していることが考えられた。 TS患

者の口蓋形態は高口蓋ではなく狭口蓋であるこ

とが示唆され、TS患者における臨床的診断及

び歯科矯正学的治療法を選択する上で重要であ

ると考えられた。 

 

3. Stickler症候群（SS）およびRobin sequence

（RS）非症候性口蓋裂（NSCP）: 

RS患者、SS患者はNSCP患者と比べて小臼歯

部より前方部において口蓋形態、歯列幅径の狭

窄が認められ、これらの患者の口蓋形態は異な

ることが明らかになった。 

RS および SS は、小下顎のため、舌が後方に

位置し、軟口蓋の閉鎖と後方への成長が妨げら

れることで、しばしば U 字型の口蓋裂を生じ

ることが報告されている。一方 NSCP は下顎

骨の二次的な関与はなく、一次口蓋の閉鎖不全

によって V 字型の口蓋裂を生じる。 

以上より、口蓋裂の成因の違いから、RS、SS

と NSCP の口蓋形態、歯列弓幅径の違いが生

じた可能性が考えられた。 

 

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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