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XXXXY症 候 群 の1例

大 須 賀　 直 人　 斎 藤　 珠 実　 田 村　 正 徳*

寺 本　 幸 代　 岩 崎　 浩　 宮 沢　 裕 夫

要 旨:男 性 であ りなが らX染 色 体 を3本 過剰 に有 する性 染色体異常(XXXXY症 候群)に 遭 遇 したので,

歯科的所見 を加 え,そ の概 要 を報告する。

1.妊 娠 経過は,子 宮内胎 児発育遅延があ り,在 胎39週4日 に頭位経膣分娩 にて出生。出生 時はApgar score

3点(1分),5点(5分)と 新 生児 仮死であった。

2.患 児 は,合 併症 として肺動脈 弁狭 窄,尿 道 下裂,二 分陰嚢,左 内反足,心 身発達遅滞お よび体重増加不

良がみ られた。

3.手 根骨 の化骨状 態 は骨核 数が3個 認 め られ,暦 年齢 とほぼ一致 していた。 また,エ ックス線写真 に よ

り,第 一乳 臼歯 のTaurodont teethが認 め られた。

4.側 貌頭部エ ックス線規 格写真分析 より,骨 格 は全体的 に小 さい傾向が認め られ たが,下 顎骨体長 はやや

大 き く,下 顎枝高 は小 さく,下 顎骨 が時計 回 りに回転 していた。

Key words:XXXXY症 候群,性 染色体異常,Taurodont teeth

緒 言

XXXXY症 候 群 は 男 性 で あ り な が らX染 色 体 を3本

過 剰 に有 す る 疾 患 で,核 型 は49,XXXXYで あ り,1960

年 にFraccaroら1)に よ っ て初 め て 報 告 され た 。4本 のX

染 色 体 はす べ て 母 親 由 来 と され,母 方 の減 数 分 裂 で の 連

続 的 な不 分 離 に起 因 す る と言 われ るが,そ の原 因 は不 明

で あ る。 発 現 頻 度 も不 明 で あ る が,推 定 で は85,000男

児 に1例 と も い わ れ て い る2>。症 状 は1)Down症 様 顔

貌2)陰 茎 倭 小,停 留 睾 丸,陰 嚢 低 形 成3)擁 骨 ・尺

骨 の 癒 合4)四 肢 の 指 の 変 形5)成 長 障 害6)重 度

の精 神 発 達 遅 滞(IQ70以 下,平 均35)7)弓 状 紋 の 増

加8)筋 力 の低 下9)心 奇 形(大 動 脈 開存)な どを合

併 す る とい わ れ て い るが,多 くは医 学 分 野 か ら性 染 色 体

異 常 に よ る 疾 患 と して の 報 告3～Io)であ り,Klinefelter症

候 群 との比 較 やX染 色 体 の 数 の 違 い に よ る 臨 床 像 の 差

な どが 報 告 され て い る3・4)(表1,2)。 しか し,歯 科 的 に

は性 染色 体 異常 で はTaurodontoteethが み られ る とい わ

れ て い る が,報 告例 は極 め て 少 ない1N3)。

著者 らは性染色体異常,XXXXY症 候群であり,合 併

症 として肺動脈弁狭窄,尿 道下裂,二 分陰嚢,内 斜視,

左内反足,心 身発達遅滞および体重増加不良がみられ,

表1Klinefelter症 候 群 とXXXXY症 候 群 の 比 較

奥 山4)よ り引用

表2X染 色体の数の違い による臨床像 の差

日暮3)よ り引 用
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口 腔 内 で は 第 一 乳 臼歯 でTaurodontteethを 呈 した男 児

に遭 遇 した ので,歯 科 的 所 見 を加 え報 告 す る。

症 例

初 診:1997年6月2日

患 児:4歳1か 月 男 児

主 訴:編 蝕 治療

妊 娠 ・分 娩 歴:子 宮 内胎 児 発 育 遅 延,在 胎39週4日,

長 野 県 内 の病 院 で頭 位 経 膣 分 娩 にて 出生,出 生 時 体 重 は

2024g,身 長41cm,頭 囲31cm,胸 囲26.5cmで あ っ

図1全 身お よび陰部像

a,b)尿 道下裂,二 分 陰嚢 が認 め られる

b)左 内反足 のためギプス固定 を行 う

(a:生 後2か 月時,b:生 後3か 月時)

図2染 色体検査(生 後19日):3本 の過剰 なX染 色体が認め られ る
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た。 出 生 時 はApgarscore3点(1分),5点(5分)と

新 生 児 仮 死 の状 態 で あ っ た 。 出 生 時 母 体 は32歳,分 娩

歴2回(3子 中第3子)。

現 病 歴:長 野 県 内 の病 院 に て,新 生 児 仮 死 の ため 気 管 内

Cross-sectionalGrowthChartforBoy(0-12years)

図3身 体発育曲線

正 貌 側 貌

図4顔 貌写真(4歳1か 月時)

挿 管 され た状 態 で,蘇 生 処 置 を受 け,県 立 こ ど も病 院 に

搬 送 入 院 と な った 。 呼吸 障 害 は軽 度 で 日齢1に 抜 管 。 高

ビ リル ビ ン血 症 の た め,光 線 療 法 を4日 間 行 う。 日齢4

よ り動 脈 管 開 存 症(PDA)に よ る心 不 全 の た め多 呼 吸 と

な り,イ ン ドメ タ シ ン を投 与 す る も 閉 鎖 せ ず,日 齢15

PDA結 紮 術 を受 け,術 後 一 過 性 の 徐 脈 が1週 間 み ら れ

た。 日齢191VHカ テ ー テ ル の 先 よ りMRSAが 検 出 さ

れ,硫 酸 ア ミ カ シ ン(AMK)を6日 間,ス ル フ ァ メ ト

キ サ ゾ ー ル ・トリ メ トプ リ ム(ST)を7日 間 投 与 さ れ

た 。 日齢24か ら 経 口 摂 取 可 能 と な る が,哺 乳 時 に徐

図5口 腔 内 写 真(4歳1か 月時)

(」二顎:ミ ラ ーf象)
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図6口 腔内歯列模型(4歳1か 月時)

図7手 根骨エ ックス線写真(4歳1か 月時)

脈,チ ア ノー ゼ が 認 め られ た が,徐 々 に軽 快 した 。 ま

た,肺 動 脈 狭 窄 症(PS)(右 室 一肺 動 脈 圧 比 較 差50

mmHg)の 合 併 が 認 め られ た。 陰 部 で は,尿 道 下裂,二

分 陰 嚢 が み ら れ(図la,b),立 位 で 排 尿 で き な い の で

形 成 手 術 を予 定 して い る。 左 内 反 足 の ため,入 院 中 よ り

ギ プ ス 固定 を開 始 し(図lb),現 在 で は独 歩 可 能 と な っ

て い る。 ま た,内 斜 視 が み られ,眼 科 にて 眼鏡 着用 を指

導 され て い る。 日齢19の 染 色 体 検 査 に て性 染 色 体 異 常

(XXXXY症 候 群)で あ る こ とが 判 明 す る(図2)。

家 族 歴:父38歳,母32歳,姉9歳,兄6歳 で あ る が,

特 記 事 項 は な く,同 胞,血 縁 者 に本 症 候 群 お よび類 似 す

る疾 患 を有 す る者 は い な い 。

現 症:

1)全 身所 見

身 長90.8cm,体 重13kgで あ り,同 年 齢 男 児 の 平 均

と比 較 して低 身長(-3S.D。),低 体 重(-L5S.D.)で

あ る(図3)。4歳 時 の遠 城 寺 式 ・乳 幼 児 分 析 的 発 達 検 査

で は,運 動 は2歳6か 月 相 当,社 会 性 は2歳loか 月 相

当 で あ り,特 に言 語 の発 達 遅 延 が 認 め られ た 。

2)顔 貌所 見

ダ ウ ン症 様 顔 貌 を呈 し,眼 問開 離,内 斜視 が認 め られ

た(図4)。

3)口 腔 内所 見

Hellmanの 咬 合 発 育 段 階 はHA期 に相 当 して お り,下

顎 右側 乳 側 切 歯 と乳 犬 歯 の 癒 合 が 認 め られ た 。 また,鶴

蝕 や エ ナ メ ル質 形 成 不 全 が 多 歯 面 に認 め られ た 。 患 児 の
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図8側 方 斜 位 エ ッ クス 線 写 真(2歳8か 月時):第 一 乳 臼 歯 のTaurodontteethが 認 め られ る

図9パ ノ ラマ エ ッ クス線 写真(4歳1か 月時)

口腔 衛 生 状 態 は不 良 で あ り,不 潔 性 の 歯 肉 炎 が 認 め られ

た(図5)。

4)口 腔 内歯 列 模 型 所 見

歯 列 弓 形 態 は 上 下 顎 と も に左 右 対 称 性U字 型 で あ

り,Temlinalplaneは 両 側Mesialsteptypeを 呈 した(図

6)Q

5)手 根 骨 エ ッ クス 線 写 真 所 見

手根 骨 の骨 核 数 は3個 認 め られ,暦 年 齢 とほ ぼ一 致 し

て い た 。檎 骨 ・尺 骨 の 癒 合 お よび 四肢 の指 の変 形 は認 め

られ なか った(図7)。

6)斜 位 お よび パ ノ ラマ エ ッ クス線 写 真 所 見

斜 位 に よ り第 一 乳 臼 歯 のTaurodontteethが 認 め られ

た(図8)。 パ ノ ラ マ エ ッ クス 線 写 真 で は 後 継 永 久 歯 の

上 下 顎左 右 の 側 切 歯 の 歯 胚 が 確 認 で き なか った(図9)。

7)側 貌 頭 部 エ ッ ク ス 線 規 格 写 真 分 析 所 見

(1)角 度 分 析

Y-Axis65.5。,Mand.Pl.が37.4。 で1S.D.を 越 え て 大

き い 値 を 示 し た 。LltoMand.は92.2。 でIS.D.を 越

え て 大 きい 値 を 示 し,唇 側 傾 斜 が 認 め ら れ た 。 ま た,Go-

nialA.は134.0。 でIS.D.内 で あ る が 開 大 し て い た

(図10)。

(2)距 離 分 析

G-Zが45.26mmで 一3S.D.を 越 え て 小 さ い 値 を 示

し,S-Meは87.6mmで 一2S.D.を 越 え て 小 さ い 値 を示

し た 。Go-Meは5592mmでIS,D,内 で あ る が,大 き

い 値 を 示 し た(図11)。

(3)プ ロ フ イ ロ グ ラ ム

下 顎 骨 体 長 は や や 大 き い が,下 顎 枝 高(後 顔 面 高)は
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ROENτGεNCEiPHALOMETRICANALYSIS(HA)(5.壌y士t2y)

MeanS。D,
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C◎nvex,肇 ◎.572.74曝7。2

A・B臼,-5。7◎2、41-6.7
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Y顧Axis61.513.3965.5

◎◎cl継sal臼.壌2。552.9525。3

1n驚erindsal霊48,4◎9。50132.5

レ 肇 窪oMar篭d.85。7睾4.1192.2

FHtoSNF袴.10.142,984.4

Sl耀Pア5.293.7775.O
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Ra擶usA.10.125.231t5

図10角 度分析

ROEM「G巳NCEPHALOMETRlCANALYSlS(HA)(5.1y±t2y)

MeanS.D。

S'。A'11.243」4壌4.35

S'骨Pt的'肇8,052.46壌6.70

Ptr賢'。N'42.473.1742.40

戸1糊'-8'35.443.2壌3灌.66
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N。Z77,◎24.3178.87

N-M103、783、5壌95」O

G獅Z59、884。7645.26

G。M64、225.7569.73

N・S6t142.6959.15

S・Me肇OO.454.3287.60

G儒Ar36.塩43.5930.07

Go。Me53.473.7255。92

図11距 離分析

Norm:Male1.4,3。5.壌1(5.2》

図12プ ロ フ イ ロ グ ラ ム

小 さ く,下 顎 骨 が 時 計 回 り に 回 転(Backwardrotation)

してい るた め,B点 の位 置 は後 方 に認 め られ る。 骨 格 は

全 体 的 に小 さい傾 向 が認 め られ た(図12)。

考 察

XXXXY症 候 群 は男 性 で あ りな が らX染 色 体 を3本

過 剰 に有 す る疾 患 で,核 型 は49,XXXXYで あ る 。 過 剰

なX染 色 体 を有 す る も の は,Klinefelter症 候 群 と 呼 ば

れ てい たが,XXY,XXXY症 候 群 は,Klinfeleter症 候 群

と類 似 し た 臨 床 像 を示 す の に対 し,XXXXY症 候 群 は

Down症 様 顔 貌,精 神 発達 遅 滞,骨 系 統 や 外 性 器 の 異 常

が み られ,Klinefelter症 候 群 とは 異 な っ た 臨床 像 を示 す

こ とか ら4>,近 年,Klinfeleter症 候 群 の 亜 系 とせ ず,そ

れ ぞれ 個 別 に区 別 され る よ う に な った3)。

原 因 は不 明 で あ り,母 方 の 減 数 分裂 で の連 続 的 な不 分

離 に起 因 す る とい わ れ る が2理 論 的 な発 生 機 序 は1)卵

子 の第1次 お よび 第2次 減 数 分 裂 にお け る不 分 離 と精 子

の 正 常 分 離(XMXMXMXMY)2)卵 子 の 第1次 お よ び 第

2次 減 数 分 裂 に お け る不 分 離 と精 子 の 第1次 減 数分 裂 に

お け る 不 分 離(XMXMXMズY)3)卵 子 の 第1次 お よ び

第2次 減 数 分 裂 にお け る不 分 離 と精 子 の第1次 お よ び第

2次 減 数 分 裂 に お け る不 分 離(X綱X》 ズY)の3通 りが

考 え られ てい るが4),本 症 例 にお い て も不 明 で あ る。

発 生 頻 度 は,Keczkowska2)に よ る と,推 定 で は85,000
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男児に1例 ともいわれているが不明であり,男 児34,000

人の大規模な新生児集団の調査でも,1例 も発見されて

いない。

臨床的には,顔 貌,陰 部に特徴的所見がみられること

が多 く,先 天性心疾患,精 神発達遅滞を伴 うことが多い

とされる3～1◎〉。黒木藍2)は,XXXXY症 候群 に精神発達遅

滞は必発 であ り,x染 色体が1本 増すご とにIQが30

低下することを報告 している。本症例の顔貌はダウン症

様顔貌を呈 し,眼 間開離,内 斜視が認められ,合 併症 と

して,先 天性心疾患(肺 動脈弁狭窄),陰 部の異常(尿

道下裂,二 分陰嚢),左 内反足,精 神発達遅滞(2歳 半

程度)が み られた。また,体 重増加不良がみられること

から,低 身長(-3S.D.),低 体 重(-15S.D.)で あ

り,顎 骨形態 はHA期 のプ ロフィログラム と比較 し

て,全 体的に小 さい傾向がみられた。また,合 併症とし

て多 くみられる陰部の異常では,尿 道下裂,二 分陰嚢が

認められた。泌尿器科にて,立 位で排尿できない場合に

は形成手術を予定 されているが,現 在までのところ形成

手術は行われていない。合併症で多 くみ られるとされる

骨形態の異常,擁 骨 ・尺骨の癒合お よび四肢の指の変

形,弓 状紋の増加はみられなかった。最近,MRIに よ

り脳梁形成不全や14),CTに より中等度の脳萎縮所見が

みられた報告があるが8),本 症例ではそれら所見は確認

されていない。

口腔内では,子 宮内胎児発育不全の影響により生 じた

と考えられるエナメル質形成不全が多歯面に認められ,

口腔清掃不良によると思われる不潔性の歯肉炎が認めら

れた。下顎右側乳側切歯は乳犬歯 と癒合 していた。エ ッ

クス線写真により,後 継永久歯である上下顎左右の側切

歯の歯胚が確認できなかった。また,性 染色体異常にお

いてみられるとされるIN3)Taurodontteethが 第一乳臼歯

で確認できた。Taurodontteethは,永 久歯に関する報告

に比べ,乳 歯にみ られる報告は少なく,そ の形態的特徴

から歯髄の感染 をきたした場合には,歯 髄処置が困難で

ある。したがって,鵡 蝕が認められる場合には早急に処

置を行う必要があり,歯 髄に近接 している場合には,暫

間的間接覆髄を行い,充 分な観察の後,修 復処置を行 う

こと,ま た,口 腔衛生,永 久歯の萌出状態や永久歯咬合

の形成の推移についても定期的観察が必要であると考え

られる。

尚,患 児には自覚症状がないものの,多 数歯に鶴蝕や

エナメル質形成不全がみられ,先 天性心疾患を有 し,乳

幼児分析的発達検査において,運 動,社 会性ともに2歳

半相当を示 し,歯 科治療に対 して非協力であることか

ら,全 身麻酔下で歯科治療を行った。

結 論

著者 らは性染色体異常である,XXXXY症 候群に遭遇

し,歯 科的所見 を加え,以 下の所見 を得た。

1.妊 娠経過 は,子 宮内胎児発育遅延があ り,在 胎39

週4日 に頭位経膣分娩 にて出生。出生時はApgarscore

3点 ・(1分),5点(5分)と 新生児仮死であった。

2.患 児は性染色体異常,XXXXY症 候群であるが,合

併症として肺動脈弁狭窄,尿 道下裂,二 分陰嚢,左 内

反足,精 神発達遅滞お よび体重増加不良等がみ られ

た。

3.手 根骨の化骨状態は骨核数が3個 認め られ,暦 年齢

とほぼ一致 していた。また,エ ックス線写真により,

第一乳臼歯のTaurodontteethが 認められた。

4.側 貌頭部エ ックス線規格写真分析より,骨 格は全体

的に小さい傾向が認められたが,下 顎骨体長はやや大

きく,下 顎枝高(後 顔面高〉は小 さく,下 顎骨が時計

回りに回転 していた。

本症例の報告にあたり,保 護者の承諾を得たことを記載す

る。

尚,本 論文の要旨の一部は,第18回 日本小児歯科学会 中

部地方会,平 成11年10月17日,浜 松において発表した。
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A Case of XXXXY Syndrome

Naoto Osuga, Tamami Saito, Masanori Tamura*, Sachiyo Teramoto, 

Hiroshi Iwasaki and Hiroo Miyazawa

Department of Pediatric Dentistry, Matsumoto Dental University

(Director: Prof Hiroo Miyazawa)
*Department of Neonatology Nagano Children's Hospital

A case of the XXXXY syndrome, in which 3 excess X chromosomes are present in the male, is 
described with dental findings.

1. The patient had a history of retarded intrauterine growth and was born with vaginal cephalic deliv-

ery after a pregnancy of 39 weeks and 4 days. The state at birth was neonatal asphyxia with Apgar 

scores of 3 (1 minute) and 5 (5 minutes).

2. The neonate showed pulmonary valve stenosis, hypospadias, split scrotum, pes varus of the left 

foot, retarded mental and physical development, and poor body weight gains as complications.

3. The state of ossification of the carpal bones was nearly in agreement with the chronological age. 

X-ray films revealed taurodontism of the first deciduous molars.

4. Analysis of lateral roentgenographic cephalometry of the head indicated a generally small skele-

ton, a slightly large length of the mandibular body, a small height of the rami of mandible, and clock-

wise rotation of the mandible.

Key words: XXXXY syndorome, Sex chromosome anomaly, Taurodonto teeth


