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名称 発生率 症状

ダウン症候群
(21トリソミー)

1/800

知的障害、先天性心疾患、消化器疾患、筋緊張低下
特徴的な顔つき、身体的発達の遅延、8-9歳の精神年齢に対応する軽度から中度の知的障
害がみられる。

発達予後：ダウン症候群の子供の多くは支援クラスを利用しながら地元の
学校や特別支援学校に通っている。スポーツ、芸術などの様々な分野で活躍している。

エドワーズ症候群
(18トリソミー)

1/7500

知的障害、成長障害 先天性心疾患（主に動脈管化依存症、心室隔欠損症） 呼吸器、
消化器、泌尿器系の合併症) 難聴、悪性腫瘍

発達予後：運動面、知的面ともに強い遅れを示す。言葉の使用は難しいが、
サインや表情で応えることが可能なこともある。気管挿管や呼吸補助が必要である。

寿命：胎児死亡も高頻度（50％） 50％は1か月、90％は1年程度

パト-症候群
(13トリソミー)

1/15000～25000

重度成長障害、先天性心血管異常、中枢神経系、呼吸器系、循環器系、消化器系、尿路
生殖器系、内分泌系などの合併症を起こす。
口唇裂、口蓋裂、頭皮部分欠損、多指、といった外見上の特徴。

発達予後：運動面、知的面ともに強い遅れを示す。言葉の使用は難しいが
サインや表情で応えることが可能なこともある。気管挿管や呼吸補助が必要である。

寿命:90%が1年以内



名称 発生率 症状

ＸＸＹ
(クラインフェルター症候群)

1/1000 学習障害、長い腕と脚、小さな精巣、無精子症による不妊症

ＸＹＹ
(ＸＹＹ症候群)

1/1000
一生を通じて気づかれない場合が多く、最近は個性の範疇とする見方が一般的。高身長、多動、知能の低

下などが現れるという報告もあるが逆に知能が高いとする報告もある。

ＸＸＸ
(ＸＸＸ症候群)

1/1000

軽い知的障害がみられるだけで、ほかに症状はない。外陰部や卵巣、子宮、腟に異常はなく、二次性徴もほ

とんどがふつうに現れます。妊娠・出産も可能で、その子どもの大部分は正常な染色体をもって生まれる。母

親の高齢出産で生まれる頻度が高いといわれる。

ＸＯ
(ターナー症候群)

1/2000～3000
低身長、特徴的身体兆候、卵巣機能不全による二次性徴、月経異常などが挙げられる。性腺機能不全

を主病態とするため、不妊となる場合が多い。



1トリソミー 出生報告なし 12トリソミー ごく稀に出生例あり（完全型は流産）

2トリソミー 出生報告なし 13トリソミー パトー症候群

3トリソミー 出生報告なし 14トリソミー ごく稀に出生例あり（完全型は流産）

4トリソミー 出生報告なし 15トリソミー 出生報告なし

5トリソミー 出生報告なし 16トリソミー ごく稀に出生例あり（完全型は流産）

6トリソミー 出生報告なし 17トリソミー 出生報告なし

7トリソミー ごく稀に出生例あり（完全型は流産） 18トリソミー エドワーズ症候群

8トリソミー ごく稀に出生例あり 19トリソミー 出生報告なし

9トリソミー ごく稀に出生例あり 20トリソミー ごく稀に出生例あり（完全型は流産）

10トリソミー ごく稀に出生例あり（完全型は流産） 21トリソミー ダウン症候群

11トリソミー 出生報告なし 22トリソミー ごく稀に出生例あり（完全型は流産）



名称   発生率 症状

1p36欠失症候群 1/5,000～
10,000

成長障害, 重度精神発達遅滞, 難治性てんかん

指定難病197

4p欠失症候群                                     
（Wolf-Hirschhorn Syndrome，
ウォルフ・ヒルシュホーン症候群） 1/50,000 成長障害、重度精神遅滞、筋緊張低下、難治性てんかん、摂食障害

指定難病198

5p欠失症候群                                       
（Cri-Du-Chat Syndrome，猫鳴き症候群）

1/15,000～
50,000

低出生体重（2,500g未満）、成長障害、新生児期から乳児期に認める甲高い猫のなき声のような啼泣は高頻度に認められる

特徴的所見。この他に小頭、丸顔、眼間開離、小顎、内眼角贅皮、耳介低位などの顔貌所見や筋緊張低下、精神運動発達の

遅れの所見を伴う。
指定難病199

プラダー・ウィリ症候群
（Prader-Willi syndrome） 1/15,000

内分泌・神経・奇形症候群。内分泌学的異常（肥満、低身長、性腺機能障害、糖尿病など）、神経学的異常（筋緊張低下、

特徴的な性格障害、異常行動）がみられる。小さな手足、アーモンド様の目、色素低下など奇形徴候を示す。
指定難病193

アンジェルマン症候群
（Angelman Syndrome） 1/15,000

重度の発達障害（特に言語表出障害）、失調性運動障害、容易に引き起こされる笑いなどの行動を特徴とする疾患である。また、

行動異常、睡眠障害、低色素症、特徴的な顔貌（尖った下顎、大きな口）などを認める。
指定難病201

22q11.2欠失症候群                          
（DiGeorge Syndrome，ディジョージ症候群） 1/5000

患者の80％は先天性心疾患を合併し、胸腺発達遅延・無形成による免疫低下、特徴的顔貌、口蓋裂・軟口蓋閉鎖不全、低カ

ルシウム血症などを主徴とする。指定難病203
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