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   We report a 6－year－old boy of Treacher Collins syndrome assoeiated with penoscrotal hypospadias．

   The patient shows following features that is typical of Treacher Collins syndrome：

    1） Hypoplasia of the left malar bone．

   2） Atypical tongue－shaped processes of the hairline toward the cheeks．

   3） Malformation of external auticle．

   4） Deficient eyelids in the medial third of the lower eyelids．

   5） High arched palate．

   According to classification of Treacher Collins syndrome by Franceschetti and Klein， our case

belongs to the incomplete form． with association of penoscrotal hypospadias．

   As for the association of genitourinary anomaly with Treacher Collins syndrome， Stovin et al

reports．five cases ofthis syndrome with．assogiation ofcryptorchidism， but we cannot find out theTreacher

Collins syndrome with association of hypospadias among the English literatures including the excellent

review by Rogers．

   On the other hand， Sakaguchi et al reports a case with association of hypospadias in 1978．

   Our patient is the second reported case of Treacher Collins syndrome with association of hypo－

spadias in Japan， and may be in the English speaking world．

＊現 静岡市立静岡病院泌尿器科
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は じ め に

泌尿紀要 27巻 4号 1981年

 Treacher Collins症候群はdysostosis mandibulo・

facialis， Franceschetti症候群， Franceschetti－Zwahlen－

K且ein症候群， Berry症候群などとも呼ばれ，頬骨の

形成二会，逆蒙古症眼裂，下押毛の部分的または全欠

損，眼瞼の部分的欠損などの多くの所見を有する先天

性異常である．欧米ではBerryi）， Coilins2）の報告以

来，すでに250例以上の報告があるとされているが，

本邦では未だ70例に満たない．

 最近著者は外性器の異常を主訴として来院した6歳

の男児を精査したところ，本症候群と診断しえたので，

症例報告を行なうとともに，若干の文献的考察を加え

た．

症

患者：T．F．6歳男児

主訴：外性器の異常

既往歴：特記すべきものなし．

例

 家族歴：両親，同胞に本症候群を思わせる所見を認

めない．

 現病歴：満期安産，虫下時体重3050g，患者の母親

は愚者妊娠中，特に薬物の服用はしていない，生下時

より家人に外性器の異常に気付かれていたが，精神・

身体の発育はほぼ順調であったので近医にて経過観察

を受けていた．1977年8月，外性器異常を主訴として

当科外来を受診，陰茎陰のう部尿道下裂との診断を受

け，同時に顔貌の異常を指摘きれた．1977年9月！2日，

陰茎形成術および精査の目的で当科入院。同月20日陰

茎形成術を受け，同時に当院口腔外科にてTreacher

Collins症候群と診断された．1978年9月28日，尿道

形成術の目的で当科へ再入院した．

 現症：体格やや小（身長116．8cm，体重！7．O kg），

栄養状態良好，顔貌の異常のほか，四肢，胸部，t

に異常所見は認められない．外性器は陰茎形成術術後

状態であるほか，陰のう，陰のう内容に異常を認めな

い．

 顔面所見：患者の正面像では左側頬部に明瞭な陥凹

があり（Fig．1），骨x線にて左頬骨の形成不全が認め

られた（Fig．2）．頭髪の頬部側方部発現は左右ともに

認められ，耳介形成異常も伴っていた（Fig．3），眼症

状については，逆蒙古症眼裂，下眼瞼欠損は両側とも

に認められないが，眼裂の外下方への傾斜，両側下眼

瞼の内側約1／3に捷毛の欠損が認められた（Fig．4）．

口腔内では歯列不全，咬合不全は認められないが

（Fig．5），永久歯のうちの左側下顎第1，第2小臼歯

の欠損を認め，軽度の高口蓋も認めた（Fig．6）．

入院時一般検査所見：

 検尿：尿蛋白（一），尿糖（一），尿沈査に特記所見な

し．

 血液学的検査：

 赤血球数513 × 10，lmm3，白血球数6700／mm3，ヘモ

グロビン13．7g！d1，ヘマトクリット39．1％，血小板数

33．9 × 10Vmm3．

 生化学的検査：

 GOT 60 mU／mL， LDH 243 mUlmL， ALP 179

mU／mL，総ビリルビン0．2 mg％，血清総蛋自6．9

g％，血清アルブミン4．3g％，血清コレステロール

139mg％，血清尿酸4．3 mg％，尿素窒素9mg％，

血糖94 mg ％，血清無機リン4．0 mg ％，血清カルシ

ウム9．6mg％．

 その他：

 心電図，胸部X線，IVPに異常所見認めず．

 染色体検査46XY

 軽度の難聴が疑われるが聴力検査は未施行．

 入院経過：1978年10月2日尿道形成術施行し，術後

経過良好で同月15日退院．退院後現在まで特に著変を

認めていない．

考 察

 Treacher Collins症候群， dysostosis mandibulo・

facialis， Franceschetti－Zwahlen・Klein症候群， Berry

症候群などと呼ばれる本症候群は，1847年，

Thompson3）の報告が最初のものと考えられている．

その後，1889年にBerryi）が母親とその娘の2世代に

1『灘．麟

Fig． 1， Frontal view of the patient．

    Hypoplasia or undervelopment of the

    left facial bones is apparent．
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Fig． 2． Skull roentgenogram of the paticnt shows

asymmetry of malar bone．

Fig． 3． Right profile of the patient．

       Atypical tongue－shaped processus or
       projection of the halrline toward or onto

       the cheek．
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Fig． 4． Close－up frontal view of the patient．

       Left malar hypoplasia and deficient eyelashes

       in the medial third of the lower eyelids are

       apparent．
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Fig． 5． This photograph shows no abnormal dentition

       or malocclusion．
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Fig． 6． Oral cavity of the

       arched palate．

patient shows slight high
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わたる本症例を報告し，その病因論について重要な考

察を行なったが，1900年にCollinsが2例の症例報告

を行なって以来，Treacher Collins症候群，または

dysostosis mandibulofacialis．と呼ばれる頻度が最も高

いようである．

 Collinsの報告以来，現在まで数多くの症例が報告

され，欧米ではすでに250例以上になるといわれてい

るが，Franceschettiら4）は1949年｝こそれまでの報告例

を集計し，本症候群の特徴的所見をつぎのように整理

した．

 1） 眼裂の外下方への傾斜，逆蒙古症眼裂

 2）下眼瞼外側部の欠損（時に上眼瞼の欠損もあ

  る）．しばしば下眼瞼の朝鳶欠損を併う．

 3） 顔面骨，特に頬骨および下顎骨の形成不全．

 4） 外耳（しばしば中耳，時に内耳をも含む）の奇

  形．

 5） 巨大口，高口蓋および歯列不全，咬合不全．

 6） 口角と外耳孔間の盲端痩骨．

 7）頬部にまでおよぶ毛髪の発生異常即ち頭髪の頬

  部側方部出現（舌状突起）．

 8） その他の合併奇形．

 そして，上記所見のうち，ほぼすべてをそなえるも

のを完全型，ほぼすべてをそなえるが，その程度が軽

く，外耳が正常かあるいは低耳介位の場合を不完全

型，眼裂の異常のみの場合を頓坐型，片側のみに一ヒ記

の所見のみられるものを片側型，主要所見の1つ以上

を欠くものを非定型と分類した，

 守屋ら5）の本邦報告例の集計によれば，本邦での報

告例中，完全型であるとする報告は1例のみである

が，著者の症例もFranceschettiらの分類のうちの不

完全型に相当すると考えられる．

 本邦における本症候群の報告は，黒住ら6）を最初と

して，守屋ら5）の集計では66例を数え，その後著者の

調べえた範囲では阪口ら7）の報告があり，本症例は本

邦で68字目にあたると思われる．この68例のうち，泌

尿器科的合併症の記載のあるものは阪口ら7）の1例の

みで，尿道下裂の合併例を報告している．

 欧米の報告では，StOvinら8）は63例の集計例のうち

に5例の停留睾丸合併例を報告しているが，尿道下裂

の合併例の報告はほかには見当らない．ちなみに内外

の文献から本症候群のおもな所見の発生頻度を本症例

と対比させてみるとTableのようになる．

 つぎに本症候群の病因論および遺伝性について述べ

てみる．Rogers9）はBerryl）の報告以後の欧米報告

例について18人の報告者に家族性の本症候群の出現を

認めていることから（4世代に及ぶ本症候群の家族性

出現の報告をも含む），強い優生遺伝の働くことが明

らかであるとしている．また，Rovinら10＞は本症候群

の患者とその子孫125人について調査した結果，本症

候群は常染色体優性遺伝であると述べており，本症候

群の原因として遺伝性要因を重視する説が主流を占め

ているようである．

 本症候群の発生病理については現在のところ，

Mckenziei1）の説が諸家の同意を得るところとなって

いると考えられる．このMckenzieの説によると，頬

骨，上顎骨，下顎骨，耳小骨3つのうちの槌骨，砧骨

は第1鮒弓から発生し，耳小骨3つのうち残りの鐙骨

は第2鯛弓から発生し，また，耳介，外耳道などは第

1鰐溝から発生するが，この第1，第2鮒弓の骨化が

始まる胎生7週頃に第1，第2鮒弓を栄養する鐙骨動

脈に血行障害が起こるために本症候群が発生するとい

う．この鐙骨動脈の血行障害をきたす因子として，

Mckenzieは遺伝子の動きに注目しているが）その作

用機序などについては不明なところも多く，今後の研

究の成果が待たれるところである．

 本症候群は先に述べたように，眼瞼，顔面骨を中心

とする多くの先天性奇形より成るほかに，多くの奇形

を合併する．

 本症候群と尿路性器系の異常との合併について諸家

の報告を検討してみると，StOvinら8）は男子例35例の

うち5例（14．2％）に停留睾丸を認めているが，停留

睾丸以外の尿路性器系の異常の合併は認めていない．

一方本邦においては守屋ら5）がまとめた66例申，臨床

症状の記載の詳細な例については，尿路性器系の異常

を認めたものは1例もない．守屋らの報告以後，阪口

ら7）は本症候群に尿道下裂の合併した症例の報告を行

なっているが，自験例は第2例目の報告と考えられ

る，

 本症候群と尿道下裂の合併症がたまたまみられたも

のか，あるいは尿道下裂が本症候群の随伴症状と考え

られるのかという点については定かではない．本症候

群は先に述べたように，胎生7週頃に中胚葉性の第

1，第2鯛弓を栄養する鐙骨動脈に血行障害がおこ

り，その支配領域の発育異常によって起こるとされ，

遺伝的要因が重視されている．一方尿道下裂は，遺伝

的要因のほかに，男子外性器完成の臨界期である妊娠

3～4ヵ月に母体に投与されたプロゲステロンが要因

であるとの報告もある12）．

 前述の如く本症候群と尿道下裂との遺伝的因果関係

は未だ不明であるが，本邦における尿道下裂の発生頻

度は0，01％以下ときわめて低いこと13），しかし多奇

形合併児における発生頻度は5．5％と一躍高率にな
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Stovinら（1966）守屋ら（1977） 本症例

 （外国63例） （本邦34例）

性 別

男35（59％） 14 （41％）

女24（41％） 20 （59％）

家  族  歴 27 （43％） 16 （47％）

お

も

な

所

見

逆蒙古症眼裂

下眼険欠損
腱 毛 奇 形

頬骨形成不全

耳介形成異常
難     聴

頭髪発生異常
高  口  蓋

下顎骨形成不全

知 能 障 害

63 （100 ％）

48 （76％）

31 （49％）

55 （87％）

51 （80％）

25 （40％）

15 （23％）

19 （30％）

59 （94％）

4 （6 ％）

28 （82％）

12 （35％）

17 （50％）

23 （68％）

19 （56％）

22 （64％）

2 （5 ％）

10 （29％）

28 （82％）

4 （11％）

十

十

十

土

十

±

十

±

  大  口  症  0
随 口 蓋披裂  9

伴潜 伏睾 丸  5
    肢 奇        形  4  四

所脊 椎 奇形  4
  鼻  奇        形  3

  口  唇        裂  1
見 尿 道下裂

（o％）

（14％）

（8％）

（6％）

（6 ％）

（5 ％）

（2 ％）

13 （38％）

10 （29％）

o （o ％）

5 （15％）

o （o ％）

3 （9 ％）

2 （6 ％）

下

る13）ことを考えると，両者の相関を全く否定すること

はできない．いずれにせよ，今後本症候酵患者および

尿道下裂患者の両面から，遺伝的背景，身体全般につ

いての系統的な検索が必要であると考えられる．

        ま  と  め

 いわゆるTreacher Collins症候群に尿道下裂を合

併した，きわめてまれな6歳男児の症例報告を行なう

とともに，Treacher Collins症候群および尿道下裂に

ついての遺伝的，発生学的な若干の文献的考察を行な

った．Treacher Collins症候群に尿道下裂を合併し

た症例は，本邦では自験例が第2例目に当ると思われ
る．
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腸溶、フトラフールE顯粒新発売。たゆまざる研究の結果、長時間効果持続・長期連続投与

可能な腸五玉粒が、またひとつ加わりました。フトラフールの5剤型が遂に完成しました・

完成5同型●注、nづセル、

抗悪性腫瘍剤

         一

ズボ、細粒、E藁堆立（新発売）

         函
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饗

響

     合

フトラフールズポ・ズポS

3っの吸収経路

フ1－7フー’レ
．鰯1

1．フトラフールは主に肝臓で活性化され、活性物質である5－FU、FUR、

 FUMPの濃度が長時間持続します。この長時間持続性は代謝拮抗剤

 による癌化学療法において極めて重要なことです。

2．フtiラフールはmasked compoundのため、副作用が軽微で、長期連続

 投与が可能です。

3．初回治療にも非初回治療にも有効であり、癌化学療法における寛

 解導入のみならず、寛解強化療法、寛解維持療法として使用され

 特に病理組織学的に腺癌と診断された症例に有効です。
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