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CHROMOSOMEHETEROMORPHISMS,NTHEJAPANES∈

日本 人 に お け る染色体 の異形性

IH FREQUENCYOFC･BANDVARIANTS

IIl. C-パ ン ト変 異 体 の 出 現 頻 度

TOSH10SOFUNl,ScD (祖父尼俊雄),AKTOA.AWA,ScD (阿波章夫 )

DeporlmelllofC/tnlCOlLoboratortes
臨床検詐部

SUMMARY

Thetypeandfrequencyofchromosomevariants
detectedbytheC-stalnlngmethodwereascer-

tainedln1,8571ndlVldualsresldlnglnHlrOShlma

ThemostfrequentheteromorphlCVarlantWas
thetotalInversionOftheC-bandlnChromosome

9 foundln271ndlYlduals(145%) Thetotal
InversionOftheC-bandlnChromosome1wasnot

seenlnthlSSample,butthepartlallnVerS10rlOf
theC-bandlnChromosome1wasroundln18

persons (097%) Partlal lnVerSIOn Wasalso
detectedlntheC-bandlnChromosome91n22

1ndlVlduals(I18%) Inchromosome16,neither
totalnorpartlal lnVerSIOn OftheC-bandwas
observedlnthepresentstudy.ThefrequencleS
orchromosomes1,9,and16wlthaverylarge
C-bandwere070%,0220/0,and0.54%,respec-

tlVely Asldefrom these(1,9,& 16)avery

largeC-bandwasfoundoccas10mallylnChromo-

somes4,5,6,ll,12,14,and]5,andanunusual
lnSert10mOftheY chromosonleWasObserved

A totalof128 C-bandvarJantS(689%)was

foundlntlle1,857I-llrOShlmareSldents

INTRODUCTION

Recently developed chromosome bandlng

techniquesOfferanewapproachtotheldentlfi-
catlOnOfhumanchromosomeheteromorphlSmS
Somechromosomevanantshavebeenfoundto

occuratarelatlVelyhlgh frequencylnhuman
populatlOnS TheC-Stalnlngmethodhasproved

quiteusefulforIdentifyingvanat10mlnSizeand

posltlOnOfconstltutlVeheterochromatln(C-band)

Approyed承払 6May1982

要 約

広L',に在住す る1,857人について C一染色法 を用いて

変邦染色体の種 有lと出JR卿 rllを訓 べ た 山 も多く

出現 した変果 炎色体は 9姓色体の C-バ ン ド逆位で,

27例 (145%)にみ られた 1染色 体 には C･バ ン ド

逆位はみ られなかったが.C-バ ン ドの部分逆l立が18

例 (0.97%)に兄いだ された C-パ / ドの部 分逆 位

は 9淡色 体 にもあ り,22例 (118%)にみ られ た

16染色体の C-バンドには全逆位及び部分逆位のいず

れも認 め られをかった 非 J;･,に大 きな C-バ ン ドを

もつ 1,9,16染色帖のLL'.呪郷雌はそれぞれ0.70%,

022%,0,54%であった 1,9,16染色体以外に,

4,5,6,ll,12,14,15染色体 にも時折非,t;･,(二

大 きな C･バ ン ドをもつ もの が あ り,更 にY染色体

の符節的 な挿入が 1例あった.全体 として,1,857人

の広 .(.I,fT-佳 肴 に128例 (689%)の C-パ ノ ド安武体

が兄いだ された

緒 言

近年偶発 された染色体分染法は, ヒ ト染色体の罪形性

を確認 す る上で一つのWrしい手掛 か りとなっている･

淋形浪色体のあるものはヒ トtJtEnE二此掛 1'川n一軒度

で兄いだされることが確かめ られている.若糸,虫部任

にお け る榔 成的弟 tJL染色 f'日C-バ ン ド)の大 きさ

1 PrlntCd印刷 Deccmber1982
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atthecentromerlCregion.Conslderablelnfor一

matlOnaboutthefrequencyofC-bandvarlantS

amongvarlOuShumanpopulatlOnShasaccumu-
lated,1~S and some C-band varlantS Showed

slgmflCantly dlfferentfrequencleSln dlfferent

humanraces618 Thepresentreportdescribes
thetypeandFrequencyorchromosomevarlalltS

detectedbytheC-stalnlngmethodamongI,857
1ndlVldualsresldlnglnHlrOShlma.

MATERIALSANDMETJ40DS

The subjects Studled were selected from

partlClpantSlntheRERF AdultHealthStudy

(AHS)andtheFIMortalltyStudy(Fl)samples
ln HlrOShlma TheformercompnsesatomlC

bombsurvivorsandcontrolsmatchedbysexand
age,arLdthelatterconsIStSOfthechildrenborn
to the exposed parentsand controls. The
characterlStlCS Or these cohorts have been

descrlbedelsewhereりOJnthe且hssample,700
bloodspecimensWerePreparedforthepresent
studybetween29May1973and27April1976
(culture 112801-H3500), of which C-band
analyslSWaslmpOSSlbleFor119cases,and77were

duplicateSamples(repeatexamlnatlOn) Thus,a
totalor504 mdlVlduals(225 maleand 279

female)were successfully studled forC-band

analys上s In theFISample1,434 1ndlVlduals
examlnedbetween6June1973and4February

1977WereIncludedlnthepresentstudy(culture

FH2001-FH3500,excluding661nellglblecases),
andfailurelnC-bandanalystsWaserlCOunteredln
81cases,rnaklngatotalof1,353successfulcases
(612maleand741female)

Chromosome preparatlOnS Were made from

whole blood cultures by the routineall-dry
methodandtreatedwiththeCIStalnlngmethod

ofSummerll Ineachcase,threetofivemeta-
phaseswerephotographedandarlalyzedkaryo-

typICally, though four metaphases were
examlned ln thema)ontyofcases Forall
yarlantSdetectedbytheCIStamlngmethod,the
ldentLflCat10n Of vanant chromosomes was

confirmed by sequentialstalnlngOfthesame
metaphase ln COmblnatlOn Wlth the Q-and
C-stalnlngmethods TheQ-bandlngpatternsln
thechromosomesweredenvedfrom aslightly
modlfledtechnlqueOfCasperssonetal.)2

RESULTS

Structural R earrangementS OftheC-band
Usually,theC-bandofchrom osom es1,9,and 16

及び位丑の変巣 を派別するには,C･分泳法が極めて

有用であることが立証 されている.種々の ヒ ト姓同

におけるC･バ ンド変異体の郷度に関する報告は年々

相加しており.】~SC.バンド変災体のあるものは,その

出現櫛度が人価 によって有意に興 なることが認め ら

れている 6-6本報告では,広.E.I)に在住 する1,857人

の対象者 につ いて,C-分染法によって弛別 された

変異淡色体の轍賊及び頗度について述べる.

村井斗及び方法

調査対範者は,広 .rJl放形研成人即席調査 (AHS)及び

Fl死 亡調査 (F.)の11JS団 か ら遇訳 された FVl者 は

原爆被爆者 と,竹別及び咋齢別に組み合わせをした

対!lfi者 とからなり,後者は被爆者の子供とその対!llI

毛である これらの旗団の特性 については既 にほか

に記述 されている 9･LCAHSユIliPlでは,19731115円

29FTか ら1976年4日27日まで りP;確7fTr-買 H2801-

日3500)の700例の血招標本E=ついて,今回糾充 した

が.その うち,119例 は C･バ ン ド分析 が不可11抱で

あった. また,77例 については二回にわたって検査

を行った (反守屋WJ査) したがって,合TJf1504例 (粥性

225例,女性279例)につ いてC･バ ン ド分析 が可緒

であったI ド.iJS団では,1973年 6円6日から1977年

2月4Elまでに調fLした1,434例 (培碇蘇買FH2001-

FH3500で,非該当のため増秦蘇号のない66件は除 く)

を粥査 したが,81例 がC-バ ンド分frrが不可能であっ

たため成功例 数は合 計1.353例 (i)川 612丁机 女伯

741例)であった

通常の空気乾煉法を用いて,全血増車により染色体

標本 を作成 し,Summer)1の C一分姓法 に基づいて

標本 を処坤 した 各例 ごとに,3-5個の中州分裂

像 を拙形し.柁型分析 を行ったが,大多数は4個の

分裂像 を対象 と した.C一分染法によって兄いだ し

たすべての変実体については,Q･及び C.分染法の併

用による連続染色法に従って変異淡色体の維記ulを行っ

た Q一分染パターンについては,若干の改変 を加lえ

た Casperssonら'2のIJI'法 を用いた

結 果

C-バン トの構造再配列

1,9及び16染色体の C･バ ン ドは,過.鞘,長腕の基部
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FLgZJreI TworepresentGtLIJeCqSeSOfL･Q,LO,ttchTOmOSOmeSlt･tthporliqILnyeTSIOnLl,Chromか
some1rleJlJ,TOTOlinL'e乃10ntnCllrOmOSOme9(centerJ,DILdporILOLmL,CrSJOtZJTZCllのmOSOme9

rTJglttJ 771ePrstoleqe/IPalltSthevorw/1tChromosome

Lll l姓色作(ち)の部分逆位.9姓色体(Llりの全逆位.及び9呈無色作(-/1)の部分逆tEを示す

19:)で娘色体の代12壬的 2例 各JTのJl'x初は変洲独色体を示す

canbeseenattheproxlma]regionOfthelong
arm However,allorpartoftheC-bandappears
occasionany on theshort arm Whenallthe
C-baJldrnaterlalwasontheshortam,1tWas

recordedasatotalinvers10mwithrespecttothe
C-barld,andapartlallnVerSIOnlfaportlOTLOf
theC-bandwasontheshortarm(Flgure1)

TherrequencleSOrtotalandpartlallnVerSIOnSLn
chromosomes1and9foundlTLtheJutsandFI

samplesareshownLnTable1. NolnVerSIOn
wasobservedulChromosomeI6.TotallnYerS10n

lnChromosome9wasfotJndln7(1.39%)lJldlVl-

duals)ntheAHSsampleand20(148%)Lnthe

FISample,atotalof27(145%)lntheI,857
HlrOShlmareSldents Nodlfferencewasnotedln

the frequencyoftotalInversionlnChromosome
9betweenmalesandfemales(Table1)

ThetotalinverslOnOftheC･bandlnChromosome

1wasnotseenln elthersample. However,
parflallJIYerS10nSOftheC-bandinchromosomeI
werefoundlnbothsampleswlthalmostldentlCal
frequency,0.99% m theAHSand0.96%1nthe
FI PartialInversionsWerealsodetectedlnChro-
mosome9wlthaslightlyhlgllerfrequencylnthe

に位監 している. しか し,ときにはC･バ ン ドの全部

又は一部が短腕 に見 られることがある C･バ ン ドの

す べ て が短 腕 上 に位粧 した場合は,C-′くン ドの全

逆位 とし, またC-バ ン ドの一部 が短腕上 にみ られた

糊合は.部分逆位 とした (EgTl)

AHS非団及びFl姓臥 二認められた 1及び 9漁色体に

おけるC-バ ン ドの全逆f立及び部分逆位の塀度を袈lに

示す.16染色体では逆位は認め られなかった.広島

在住の1-857人中,9染色体の全逆位は.AHS雄団

では7例 (139%).ド,雄Enでは20例 (148%).合計

27例 (I.45%)であった 9染≡色体 の全逆位 のql度

には,111女差 はみ られなかった (-# 1)

1染色体 にお け る C･バ ン ドの全逆位 は.いずれの

凝団にもみられなかったが,部分逆位は.両弘田 とも

に認 め られ, その郷 度 は AHS雌 匝tでは099%,ド.

兆団では096%と. はば同 Ll低 を示 した 9地色体

には部分逆位も5'u'められ その幼度はFl-姓閉 (133%)
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FISample(I33%)thanm 仙eAHS(079%),
though thedifferencelSnotStatistlCallyslgmfi-
cant A sughtdlfferencewasalsoseenlnthe
frequencyofpaTtlallnYerSIOnSinchrornosomes
1and9betweenmalesaJldfemales(TableI),
agalnWlthJIOStatlSticalslgnlLicance.

lntheAflSsample,a∫lunusualulSertlOnOftheY
chromosomewasobservedulaPhenotypICally
normal male,a darkly stalIled C-band was
located on theshortarm andtheproxlmal
regionOfthelongarm. BytheconvelltlOnal
stalnlngmethod,however,nospeclrlCmOrpho-
1oglCalabrLOrmalIty Wasdetected A detailed
descnptlOnOfthlSlnSertionhasbeenreported
elsewhere･13 sofar,thlStype OfaberratlOnWas
foundlnOrLlyoneiJldlVldual(0.44%)outof225
malesoftheJutssample,andthertBwasnosuch
casern612ma一eslntheFISaTnple Thefre-
quencyofthislnSertionoftheY chromosome
was012% ulthe837malesexamlnedLn the

presentstudy.

SizeVarlatiol10ftheC.band

ThesIZeVarlatlOnOftheC-barLdappearedtobea
contlnuum,fromverysmalltoverylarge.Thus
anydlVIS10nintodlSCreteunltSISarbitrary ln
thepresentreport,onlychromosomeswltha
verylargeC-bandwerescoredasvarlantChro-
mOSOmeS.

Frequencyoflqh+,9qh+,aJld16qh+(Figure2).
ThefrequencleSOfchromosomes1,9,and16
wlthyerylargeC-bands(referredtolnthepresI
cntstudyaslqh+,9qh+,and16qh+)areshown
lnTableI.Dlfferenceslnthefrequencyoflqh+
WerefoundbetweenthesaTnPlesaJldbetween
sexes,ahlgherfrequencyiJltheAHS(I.39%)
thanlntheFl(044%),andahigherfrequencylTt
males(I08%)thanLnfemales(039%) ĤS
malesshowedthehlghestfrequency (222%),
whlletLlefrequencylnFlFemaleswasthelowest
(027%) Atotalof13cases(070%)wlthlqh+
wasfoundlntheI,857HlrOShlmareSldents

Thefrequencyof9qh+waslowerthanthatof
lqh+andonlyfourcases(022%)werefound
ASllghtlyhlgherfrequencywasseenlntheAHS

sample(0.40%)thanlntheFISample(015%),
andltW ashigherLnfemales(029%)thanln
males(0.12%) Howeyer,tlledlfferencesarenot
statlSt)CallysignifLCant.

Thefrequencyof16qh+casesshowulganLnter-
medlate yaluebetween ]qh+ and 9qh+ was

RERFTR4-82

の方が AHS兆団 (079%)よ りもやや高 かったが,

その差は統計的に有意ではなかった. 1娘色体と9

染色体の部分逆位の痢度には,男女間でわでかな差

が認め られたが(袈 1),これにも扶計的有慈差は認

められなかった

AHS故Blでは,正1fY.袈現型の男性 1例のY独色体に

特異的なPI人が認められた.短腕部及び益腕基部に

浪娘のC-バンドがみられたが,通訳呈染色法では,形態

学的異常は認められなかった.この押入 にtiSlする詳#l

は,既 に報告 されている 13この炎常は,AHSTKl団

では獣性 225例中,わずか 1例 (044%)のみに認め

られ Fl雄EBの9i性612例中にはこの炎 常はみ られ

をかった.このY染色体の押入のEi度は,本鞘玉の

男性837例中,012%であった

C-バン ドの大きさの変異

C-バ ン ドの大 きさは.非常に小 さいものから非常に

大 きいものまで連続的に変異 している したがって,

その分有1拡坤は任宕なものとなる.本砧では,非舘

に大 きなC･バン ドをもつ染色体のみ を変粥敗色体

とした.

rqh+.9qh十及び16qh十の頻度 (図 2)

非 常 に大 きなC.バ ン ドをもつ 1, 9.16染色体

(lqh+,9qh+.及び16qh+と表す)の堺 度 を妾1

に示す. lqh+の塀度には両港団郎J並びに男女Ii,ltニ

差 が≡翌められた.すをわち.AHS北FFl(1.39%)の

傾度はF.姓E31(044%)より高く.また男性 (108%)の

柳 度 は女性 (0,39%)よりも高かった. AHS姓団の

男性 の郷 度は瓜 も拓 く(2･22%),F】弘田の女性は

逆に瓜 も低い材L度 (027%)を示 した lqh+は広よ.)

在13=の1,857人中.13例 (0.70%)にみ られた.

9qh+の郷度は1qh+の頻度よりも低 く,わずか4例

(0.22%)に王君められたにす ぎない.AHS兆周の頻度

(040%)は Fl並Bl(0･15%)よりもやや古 く.女性

(029%)が9i性 (0.12%)よりも市かっ/=が,これら

の差は洗針的に有藩ではなかった.

16qh+の塀度は.1qh+と9qh+とのやrll-1値 を示す
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FLgZJTe2 7VoTePreSenlCtWecasesOfyGn'antcllrOmOSOmeSWlthlqh+rJe/tJ,9qh+rceTlterJ,
and16qh+(nghtJ TJLePrstofeqchpou'tstheI,qrlD,ZtChromosome

図2 1qh十(左),9qh+(中),16qh+(右)を示す変邦姓色体のIt:光的 2例 各村のJrLHJ)は茶粥

敗色体を示す

0.54%(10/1857).Nodlfferencewasobserycdln
thefrequencyof16qh+betweenthesamplesor
sexes,0.60% lntheAnSand0.52%lJltheFl,
and060%lnmalesand0.49%Lnfemales.

FrequencyofChromosomeswith Very Large

C-band OtherTha711qh+,9qh+,aJld16qh+.
Asidefromchromosomcs1,9,and16,yerylarge
C-bands were found occas10nally ln Seven
autosomes(4,5,6,ll,12,14,& 15) Inthese
chromosomes,theC-bandwaslocatedatthe
proxmalreg10n Oftheshortam ,exceptfor
chromosome4inwhichtheC-baJldwassituated

ontheproxlmalTeglOnOfthelongarm.They
werereferredtoas4qh+,5ph+,6ph+,llph+,
12pll+,14ph+,and15ph十.

Thefrequencyof15ph+wasalmostslmilarto
thatoflqh+,14(075%)outofI,857WlthJIO
slgnlflCantdlfferencesbetweenthesamplesor
sexes(Figure3良TableI).SIXCases(044%)

withSph+werefoundamong1,353FILndlYl-
duals,whlkonlyoJleCase(020%)wasobserved
among504AHScases(Flgure3良Table1)

A 12ph+wasseeJlintwoAHSfemalesandln
threeFlmales,whilethreefemales(twoAHS,

054%(10/1857)であった.16qTl+の耕IiEについて

は,-1JS田例文は9う女川の墓は認められなかった.すな

わち,AHS兆EZ]で0.60%,Fl払BJで･0.52%であり.

男性は0.60%.女性は049%であった

1qh+,9qh+.16qh+以外の非常に大きなC-Jくンド

をもつ染色体の頻度

1,9,16典色体以外で は,7個の常染色体 (4.

5,6.ll,12,14及び15)において時折 非常 に大

きをC-バ ン ドが認 め られた. 妓腕基部に位置する

4染色体 を除外すれば.C-′くンドは短腕基部に認め

られた,これらを.4qh+,5pTl+.6ph+,llph+.

12F)h+,14ph+及び15ph+と鼓す

15ph十の郷度は,lqh+の郷度とほぼ串しく.1.857

人中の14例 (075%)にみられ,雄EtlT;り及び男女fulに

有意差は認め られなかった (図 3及び薮1).5ph+

は,Fll.353例 中 に 6例 (0.44%),AHSiB団で は

504例中わずか 1例 (0.20%)にす ぎをかった(図3

及び煮 1)

12ph+は AHSの女性 2例及びFlの91性 3例にみ ち
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F.gtLre3 PurtJQtkoヴOTypeS0/Bc/lrOmOSOmeSJloTTZ0CqSeWFlIJ5ph+rteJtノultda/DcJlrOmO･
ComesIronacasewLt/IJ5ph+rrlghlJ.preporedbysuccessJVeStqLnmg0/tlleSamemetqPhqse
byQ･(upperrowJCndC･ltoweTrOwノslDmmgmethodsTJlei,sTOIeDCJIPClr0/chromosomes

5CndL51SI/1eVDrtantChromosome.

図 3 5ph+(左)のBLA色体及び15ph+(JLl)のD妊色体の部分招王11で.Q-(上段't')及びC (r:段)

分姓法による同一中Jtll/Jy野性の連枝牲色に恭づいて作収したもの 5及び15姓色作の打対のLLHJJ

はg:-1Q姓色作を示す

oneFl)werefoundtoharethe6ph+variant
(Table1) DetalledbandLngPattemSOf6ph+
and 12ph+ have been describedelsewhere.14
1n only two 【emaJes4qh+ (FlguTe 4)was
obsen･ed(oneeachfrom bothsamples);anda
malewithllph+(Figure5)andafemalewith
14ph+werefoundlntheFlsample,

Thefrequencyofma)orC-baJldyaTlantSLntheFI
samplewasexamlnedwlthrespecttotheLTparen-
talA-bombexposure.Subjectsintheexposed
groupwereborntoelthcroneorbothparents
wlthanestimateradlat10ndoseofIladormore.

TheparentsofthecontrolswereelthernoJト
exposedorrecelVedadoseoflessthanlrad
TherewasnosLgnlflCarLtdlfferencebetweenthe
controlandexposedgroupslnthefrequencyof
majorC-bandvarJantSOrOfalltypesofvariants
(Table2) InacompansoJlamOng仇eexposed

groups (fatherexposed,motherexposed,and
bothparentsexposed)therewasalsonoslgnlfi-
Cantdifference ln the frequency ofC-band
yamants

ldentlCal C-bandvarlantSWerefoundln four

pallsOfbrothe一sand/orsISterSlntheF-sample,

れたが,6ph+は女性 3例 (AHS2例.F】1例)に認

められた(戟1)･この6T)I.+と12ph+の分姓バターン

の詳細は.別に報告 されている.I-4qh+(図 4)は,

女性 2例 (両雄団に各 1例)にしか認められなかった

また,FIjJSElで は. llph+(図 5)をもつ男性 と

14ph+をもつ女性 とが 1例ずつまをめられた.

Fl姓Eflにおける主なC-バ ンド変異体の塀 度について

は.その親の原体被爆状況に基づいて検討 した.被爆

群は,両親の一方又は双方の推定被曝線虫 が 1rad

以上であり,対照者では両親が非被爆者か又は lFad

未満の推定線血の被爆者である.主なC･バンド変媒体

及びすべての榔ガ1の変災体の射lliEには,対!lEI群 と

被爆群 とのJ書りに有意を差はなかった(要言2) 父親被

煤,母親被爆及び両親が被燥 した糊合の各被煉群H耶二

おいてt.,C･バ ンド変災休耕度に有意な変はみ られ

なかった.

Fl集団の うら,4組 の兄弟あ るいは姉妹に.同 じ

C･バ ンド変共体が認められた.すなわち,9染色体
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stoJnmg0/fhesomemeTqphosebyQ･FIE/(ノondC-(T.ghlノsTGlntngmethods ArTOWSmdicDle

tfleL･qr血nlchromosome.

TtZl5 11ph+例から村た代 弟的 中Jgl分封ほで,Q (左)及tFC-(JL;)分染法 による同一 中期'71教 職

の逮綻姓色に基づいて作成 したt.の 矢印は変粥染色作 を示 す



TAliLE2NUMBERANDFREQUENCY(港)OFC-BANDVARIANTSINTHE

FISAMPLEBYPARENTALEXPOSURESTATUS

表 2 Fl北岡におけるC バ ンド変炎体の数及び

堺度 (%),両親の被爆状況別

ParentalexposureSlatus*

Pather Motller Both Tota)

Cases 445 238 481 186 905

TotallnY(9)
Partlal)nv(I)

PartlallnV(9)

lq)l+
16qh十

5ph十
15ph+

OLh亡r●●

8(180) 2(084)
3(067) 2(084)
7(157) 3(126)

2(045) l(042)
2(045) 3(126)

2(045) 3(126)
3(067) 4(168)

I(022) 0

7(146) 3(161) 12(133)
6(125) 2(108) 10(110)
7(146) 1(054) 11(122)

1(021) 2(108) 4(044)
0 2(108) 5(055)

1(021) 0 4(044)
4(083) 0 8(088)

6(125) 2(108) 8(088)

Tota1 28(629) 18(756)32(665) 12(645) 62(685)

事Excludes3Caseswlthparentaldoseunknown
rllui伽の扱爪が不l]Jlである3例は除く

HIncludes4qh+,6pTl+,9qh+,llph+,12ph+,&14ph+
･lqh+,6ph+.9qh+,llph+,121,h+及 び14ph+を含L

oneeachofatotallllYerSIOnl∫lChromosome91n

abrotherarLdasister,PaTtlallnVerSlOnlTlChr0-

mosome 9 1n two brothers,12ph+ ln two
brothers,and 16qh+lntwoSISterS Allother

varlaJltSfoundlntheFlaswellastheAHSsample
werelnunrelatedlndlVlduals

Therewere6LndlVlduaLswithtwovar)antchr0-

mosomes,2 cases)n the AHS sample(total

lnVerSIOnOfchromosome9& 16qh+,12ph+&

15ph+)and41ntheFISample(lqh+& 16qh+,
totallnVerSIOnlnChromosome9良16qh+,partlal

InversionslnChromosomes1&9,4qh+&partial

lnVerSIOnlnChromosome9)

Jn36CaseswithC-bandvarlantSfrom theAHS

sample,nophysICaユOrphenotypJCabnormalltleS
were observed ln thecllnlCa】examlnatlOnSat

RERF NocllnlCalexamlnat10nWasPerformed

fortheF)childrenuJllessrequested Howeyer,
lnnoneOfthe861ndユVidualswlthchromosome

varlantS Wasan ObvlOlユSly unusualphenotype

notedbytrainednursesduringaqueSt10nnalre

LnterVleW dealingwith the family and health

hlStOry.

SmcefamilystudleShayenotyetbeenperformed,
therelSnO evidence to lndlCateWhetherthe

の全逆位 が男 女各 1人の同胞 に,9染色体の部分

逆位が男性の同胞 2人に,12T)h+がIill,件の同胞 2人

に,そして16qh十が女性の同胞 2人にそれぞれ認め

られた F.班団並びに AHS-1払BH:認 められたその

他 のすべての変-共体 には.血緑r堤l係は認められな

かった

二つの変き11独色体 を併せもつ者は 6例あった その

うち 2例 (9漁色体の全逆位 と16qh+.12T)h+ と

15T)h+)は AHSIR団に,4例 日 qh+と16qh+;9

染色 体の全逆位 と16qh十,1染･色 体 と 9Ln色体の

部分逆位 ,4qh+と9染色体の部分逆位)はFLJJt団

に兄いだされた.

AHS対扱者でC･バンド変異体をもつ36例は,放影研

における診察 によれば身体的あるいは表現型の輿絹

は認められなかった. Fl対象者に対 しては,蜜望が

なければ診察 は行 わなかった.執練 した看誰姉 が

君族 や病歴 にT的す るTlIHJ,7],U:-の記録のために面接 を

行ったが.果輔 と巴われ る表現型 は変巣染色体 を

もつ86例 には認められなかった.

家族刑査はまだ行われていないので,今回認められ



VanantchTOmOSOmeSObseTYedherewerelnher-

1tedfromthelTparentsOrWereProduceddenoyo
lnaparentalgametedunngmelOSIS However,1t
seemslikelythattheldentLCalvarlantChromo-
somesobservedlnfourpalrSOfbrothelsand/Or
sisterslntheFISamplemaybeanlndlCatlOnOr
heritablecharacter

CombiningalltypesofC-bandvarlantSdescribed,
aLmostldentlCalfrequencyvalueswereobseryed
LntheAHSsample(7.54%)andtheFISample
(6.65%),andalsolnmales(669%)andfemales
(706%) Atotalof128C-bandvanants(689%)
wasfouLld Ln the 1,867 HlrOShlmareSldents
(TableI).

DISCUSSION

ThemostfrequentheteromorphlCYanantldentl-
fledbytheC-methodlnthepreselltStudywas
thetotalLnVerSIOnOfuIeC-bandlnChromo-

some9.ThefrequencyofthlStypeOfvanantin
dlfferenthumaJlpOpulatjonsreportedsofarlS
summanzedLnTable3 BeforetheappllCatlOn
ofnewbandlJlgteChmques,thefrequencyofthe
totalLnVeTSIOnlnChromosoTrlC9WasrelatIYely
low(under03%)wlththeexceptionOfthehigh
frequency seen ln twoStudleS6,18(Table3).
StudleSusingthebandlngteChnlqueSShowcon-
slderablyhlgherfrequencleSOfthetotallnYerSlOn
ln Chromosome9 (113%･150%)though the
number ofLndlYldualsexamlned wassmall

TheseflndlngSareCOmPatlblewiththefrequency
ofthetotallnVerSIOnLnChromosome90bsezyed

ln27individuals(1.45%)LrLthepresentstudy;
7(1.39%)intheAHSsampleand20(148%)Ln
theFISample.tntheearlystudyofLubsaJld
Ruddle,6 araclaldlfferencelnthefrequency
ofthetotalInversionlnChromosome9wasob-

servedamongCaucaslanSandNegroes.Recently,
Lubseta17conflTmedtheirPreviousreportwith
theobseryatlOnthatthefrequencyofthetotal
lnYerSIOnlnChromosome9wasmorepromlnent

lnNegroes(I07%)thanlnCaucaslanS(013%).
AracialdlffcrencelJlthefrequencyofthetotal
inverslOnlJIChromosome9wasalsoobservedLna

Hawaiianpopulat10m,8theLnCldencewasslgnifi-
cantlygreateramongOnentals(5/190or2.63%,
malnlyJapanese)thannon･Orlentals(2/326or
0.61%) flowever,thepresentresultsshowthat
thefrequencyoftotallnVerSIOnlnChromosome
9amongJapanesedldnotdlYergefromtllatOf

otherpopulatlOnS(Table3).Theslgnlficanceof
thedlfferenlfrequenciesforthetotallnYCrS10n
lnChromosome9amongJapaneseLnHlrOShlma

f=変娘染色体が両親 から迫伝 したものか,滅政分封

の過程において劫の配偶子に新たに形成されたのか

は明らかでない.しかし,F】1j_Plの4細の兄弟ない し

姉妹に同 じ変きt!淡色体が認められたことから.迫fz;

性のもののようである

上述のすべてのC-/くンド変異体についてみると.その

出現塀度は AHS姑団(754%)とF.兆民(6165%)に

おいて も, また-%性 (6.69%)と女性 (706%)に

おいでも,ほとんど同 じ値 を示 した つ まり,広血

在住者 1,867人中に,合計128(689%)のC･バ ンド

変邦体が認められたことになる(裁1).

考 察

本納玉においてC･法で確認 された染色体変災で瓜も

多かったのは,9娘色体[:おけるC･バ ンドの全逆位

である これまで報告された種々の ヒ トiE.団における

この変異 体の塀 度 を袈 3に要約 して示す.析 い ､

分染法 を応何する荊 までは,tIlい耕 度が認められた

二つの抑査 6･1-を除 くと,9淡色体の全逆位の材tlEE

は比椴 的低 かった (0.3%未満 )(炎3).分姓法 を

用いた調査では.粥恋例故は少ないが, 9染色体の

全逆位の頗 度 はかな り高い 日 13～150%) この

所見は,本訴玉の 9染色体の全逆位の塀度,すなわ

ち. AHS旗EEでは 7例 (139%),FliEE団で20例

(1.48%).合計27例 (1.45%)という結果と一致 して

い る. Lubs及び Rudd】e6による抑Jylの粥丑 では,

白人と黒人のrmで,9染色体の全逆位の塀度に人榔

fiilの砦 が認 め られた.瓜近,Lubsら丁は 9姶色体

における全逆位の堺度は,封入(107%)の方が白人

(013%)よりE.I;く,彼 らの以前の報告 を確認 した

9染色体全逆位の軟度についての人機差は Ha､vallの

iJSEEJにも認めち^.その頻度は.東洋系人種 (主と

して 日本人)の方 が (5/190す なわ ち2.63%),非

東洋系人称(2/326すなわち061%)よ りも有意 に

?.7'かった しか し.本駒重 の結斗主では,El本人の

9染色体における全逆位の塀度は,ほかの北田と列

ならなかった (素3).広島 と HalVa日 のEl本人のIHl

にみられる9染色体全逆位姉度の墓の有意性 について

10



TAJILE3NUMBERANDFREQUENCY(%)OFC-BANDTOTALINVERSIONSJN
CHROMOSOME9lNHUMANPOPULATIONS

妾3 ヒ ト凝固の 9染色体におけるC･′くンドの全逆位の政及び頗度 (%)

sMteunnng Countq Sample suTbO,te:ts Numbcr % Reference

ordiT)a'y USA Newborn 3476I
8072

0EdlnaTy USA Newborn
OrdlnaTy(G,Q) UK Newborn
Oldlnary USSR Newbom
OrdlnaTy (Q) UK Adult
Ordlnary(G,Q) Canada Newborn
Ordlna∫y(C,Q,C) Denmark Newbom

C

C

C
O
I
C
C
C
O
l

O
I
G
Q
O
lO
lG

K Adolt
lnland Clin.ab

SA N¢wbom
SA Newbom
K Newbom
awaii …ent.ret

Japan Adult

4
0
0
つ▲
9
8

5
cc
0
8
3
4

･l
′0
5
つ
ー
qノ
1

1
1
2

3
1

2
0

0

2

■

8
1

-

3
0ノ
4
1
9
つ▲
5
7

･-一
へノー

2

6LubsandRuddle(1971)
6LubsandRuddle(1971)
151ValZerandGerald(1972)
16Jacobsetal(1974)
17130chkoyetal(1974)
18MadamaJldBobrow(1974)
19HamertoTtetal(1975)
20NtelsenaTtdSillesen(1975)

21MuttonandDaker(1973)

22DelaChapeucetal(1974)
2Muucretal(1975)
3McKcnzlearLdLubs(1975)

4Bucktonetal(1976)
8.MaycTetal(1978)
8MayeTeta】(1978)

Presentstudy

ParentheseslndlCatebaJldlnBmethodsusedforasceTtaJnmentOfva∫JaIltSbyordlnaけ Stalnlngmethod
捕砿内は.油新の姓色法によって兇いf=.されf=変炎作を稚ZElるf=めの/I)娘汝

…ahYncea:a:･遮 .ecT no,･24"on'OrlCntd'Caucaslm･F山pmo,良Polyneslan'･3orlentd'malnlyJapanesqbutmcludlng
r=l人 】.111人 2.卿 羊人以外の人様 (白Jh フ ィリピン人.衣 びポ リネ ン7人).hj4日軍人 (主 と して El本 人で あ るが,rH垂l人.

碑rE_RI人をも命t.･)4

andHawaiiremainstObeexplalned,butmaybe

relatedtothesubjectsSelectedforstudy,pheno-

typICally normal LndlYlduals were studied ln

tTIEOShlma,WhilementallyretardedpatientsWere

examlTled ln Hawall.note also the relatlYCly

smau sample sIZe OftheHawauan study ln

general,thefrequencyofthetotal inyers10nLn

chJOmOSOme9i一lhtlmanpOpulationsexamined

uslngban°ingtechiquesseemstorangefrom
I.0%toI.5%

Thepartlal inyerslOnOftheC-bandLnChTOmO-

somes I and 9 was demonstrated by the

appllCabon ofbandlngteChlqueS,andshowed

a relatlYelyhlgherfrequencywlthconsiderable

differellCeSarnOngYarlOuSpOpulatlOnS(Table4).

Thisdivergencemaybeascribabletotheuseof

dlfferentsconngcntenaforpartial lnVerSIOnln

dlfferentlaboratorleS,SlnCeldentlficatlOnOfthe

partialLnYeTSIOn,especiallyinchromosome9,1S
moredlrflCultthanthetotallnYerSIOn However,

theposslbilltyCannotbeexcludedthattherelS

an ethnicdifferencelnthefrequencyofthepar-

ll

は,これから解明されなければならをいが.これは

選定 した取立対象者と関係があるかもし九か -.すな

わち,広血では.表現型の正常 な者 を約五Lf=が,

HalYallでは,知能逓増=毛 を網正 してい る.A-(:,

後者では.粥立地田が比蝦的小規棟であったことも

注 目される 分染法 を用いて飼べ た ヒ トul.団の 9

娘色体 における全逆位の戚度は.一般的には1.0%

から1.5%までの範囲にあると思われる.

1及び9独色体のC-バンドの部分逆位は.分染法の

応用によって班別 されたもので.比較的EL,A;い塀度 を

示 し,各機iB団の間にかなりの差男がみられる(紫4)

これらの差邦は部分逆位,特に9染色体の部分逆位

の班別が全逆位よりも推しいために各研究室における

部分逆位 の判定基準の違いに帰するかもしれない.

しかし.1及び 9染色 体のC･バンドの 部分逆位の



TABLE4NUMBERANDFREQUENCY(港)OFC-BANDPARTIALINVERSIONSIN
CHROMOSOMES1AND91NHUMANPOPULAT10NS

表 4 ヒ ト_1JSEflの 1及び9染色体におけるC･バン ドの部分逆位の赦及び郷度 (%)

country sanlple suTb芸 S 1 9 Refe.Once

Number % NumbcI %

UK Newborn 467
Chiユd 101
Adult 149
Tota1 717

USA Caucaslan 3084

Negro 1780
Tota1 4864

Hawau OTICntal+ 190
Non-OJlental■ 326
Tola1 516

Canada Newbom 165
MerLtret+ 264
Tota1 429

Japan AHS 504
F1 1353
Tota1 1857

13 278 35 749 4Bucktonctal(1976)
1 099 2 198
5 336 1 067
19 265 38 5.30

14 045 17 055 7Lubsetal(1977)
1 0.06 8 045

15 031 25 051

2 1.05 1 053 8Mayeretal(1978)
2 061 1 031
4 078 2 039

3 182 11 667 23Wang&Hamerton(1979)
9 341 40 1515
12 2.80 51 1189

5 0.99 4 079 Presentstudy
l3 096 18 133
18 097 22 118

+Mentallyretarded il1帖遅滞令

tlal lnVerSIOnOftheC-bandlnChromosomes1

and9.

The frequency oflqh+,9qh+,and 16qh+ln

humanpopulatlOnSISremarkablyhlglterlnthe

studiesuSLngbandlngteChnlqueSthanlnthose

uslngthecoTIVentlOnalstalnlngmethod(Table5)

ThlSdlfferellCe mostllkely resultsfrom more
accurateldentlflCatlOnOfthesevariantsbythe

bandlngtechniques.AddltlOnalfactors,suchas
dlfferencesln SCOnngCnterlaOftheyarlantS
betweentheconventlOnalandbandlngmethods,
andsmallsamplesizeeXamlnedbythebandlng

technlqueS,mayalsocontnbutetothesedlVer-

gentresults

Sincelqh+,9qh+,and16qh+variantsareCharac-

tenzedbyacontlnuum lntheamountofC-band

material, quantitative measurement may be

necessarytoobtainmoreaccuratefrequencyof

theseyarlantSforcompansonbetweendifferent

populat10rlS Recently,quantltatlVeanalysesof

12

戯度に人様差のある可総轄 も否定で きない

ヒト雄団における1qh+,9qh+及び16qh+の吸塵は,

分染法 による粥査 の方 が,過米の染色法 を用いた

場合よりも著 しくF.7,い(去 5) これは,変果染色体

の確認 が分 染法 によって よ り正確 にで きたためで

あろう.また,逆鞘染色法と分染法における変災体

の判定基準の迎いや,分染法による御荘北田の規模

が小 さいことなどの要因 も,両者1日の才にriLJ与 して

いるかもしれない.

1,9,16,染色体のC･バンドの大きさは連続的変化 を

示すので.各処団rfllの比較のために1qh+,9qh+

及び16qh+変異染色体のより正確な頗度を縛るには,

定血的測定 が必要で あろ う.El近,腰つかの研究



TABLE5NUMBERANDFREQUENCY(%)OFlqh十,9qh十,AND16qh+VARIANTSINHUMANPOPULATIONS

妾5 ヒ ト雅 団 に お け る 1qh+,9qh+,及 び16qh+の数及び輝度 (%)

ateatlhn:ndg Count" Sa-plc suTbO;a:ts lqh･ 9qh十 16qh･ Reference

Oldlnary USA Newborn
OIdlnary,Q USSR Adult
OldLnaTy USSR Newborn
Ordlnary(C) UK Adult
OrdlnaJy,Q,C USSR Adult
Ordlrlary(G,Q) Canada Newborn 1
Ordlnary(C,Q,C) DenmaTk Newbom I

C USA Adult

Q,C USA Newborn
Q,C USA Newborn

C(Q) Japan Adult

6Lubs&Ruddle(1971)
24Mlkelsaaretal(1973)
17Bochkovetal(1974)
18MadaTL&Bobrow(1974)
25TullJetal(1974)
19Hamertonetal(1975)
20Nlelsen&Sillesen(1975)

1Cralg･Holmesetal(1973)
2Mulleretal(1975)
3McKenzle良Lubs(1975)

Presentstudy

ParentheseslndlCatebandlngmethodsusedforascertalnmelltOfvariantsbyordlna∫yStalnlngmethod

I六弧 内 は.過.･;I.の染色LAによって比し-だ された茨那作を確認するための/Jy牡丁上

lncludesonecasewlthLnVeTSIOnOfchromosomeI
l娘色作の述付 をIlする l例をfTt.
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theC-barLdmatenalIrkChromosomes1,9,aTld16
werereportedFromseyera11aboratones,26-30and
we also cxamlned quantltatIVely theC-band
mateTlalbasedonareameasurementofC-bands

ln93randomlyselectedHIrOShlmareSldents3I
PTellm)maryresultslndLCatCdthattherewascon-
siderablevarlatlOnIrkthedlStrlbutlOnOfC-band

matenalm chromosomes1,9,and16andthe
patternsaJlapproxLmatedthenorTnaldlStnbu-
t10n,though themeanandstandarddeylat10nfor
eachwerequltedlfLlerent.Detailedresultsofthe
quantJtatlYe Study oftheseyanantswillbe
reportedelsewhere.

Gosdeneta132.ecentlydescnbedthelrStudleSOn
satelllteDNAlnhumanheteromorphlCChromo-
somesbylnSltuhybndlZat10nmethods,and
concludedthattheamourLtOrhybrldlZatlOnWas
relatedtothesIZeOrtheC-bandonchromosome

1,whereashybndlZatlOntOOtherchromosomes
(suchas9and16)wasnotrelatedtothcC-band
sIZe,although hybrldlZatlOn Oftotalsateulte
DNAISprOpOrtlOnaltotheC･bandsIZe.

DandGchromosomeyanants,whicharecharac-
terlZedbytheenlargementOTdeletlOnOfshort
armsand/orsatelllteS,wereratherfrequently
obseryed ln human populatlOnS, andbandlng
patternsoftheirenlargedareasbytheQ-or
C-methodwerefoundtobeyaTlablefrom case

tocase.16･24,33~35 SlnCeOnlythecaseswlthan

enlargedshortarm chaTaCtenZedbyverydark
stalnlngaCCOrdlngtO theC-methodwerede-
scnbedulthepreserLtStudy,itlSdlfficultat
presenttocomparethefrequencyofthlSSPeClfic
D-YaTlantamongdifferentpopulatlOnS

ourpreylOSulyreported6ph+and12ph+casesI4
werealmostldentlCalwiththosereportedbysey-
eralotherlnVeStlgatOrS,SA36andavarlantChro-
mosomeslmilarto llph+ descrlbedherewas
a)so reported by SlmOlaeta137 slnCethe
reported casesthusfararellmlted,lJlthese
InstanceslllSprematuretOattemptaCOm-
parlSOn Ofthe frequency ofthese yanants
amongdlfferentpopulatlOnS.

宅7日0から,1,9.16染色体のC･ハ ンドの左Et的

解析結紫が報告 されてもり,兼満 ちも.広丘'日'E佳IF

93例について,Cバンドの面相測定による走出的分析

を行った 3)千(櫛的 な結紫では,1,9,16?̂JL色体

のC･バ ンドの分布 にかな りの寒さ態がみ られ.その

各 々の平均値及び棟準偏差 も英 なっていたが,その

分布バ ターンはいず れ も正規分布に近似 していた

これらの変異体 に関す る定見的分析 の詳細Ⅰは別に

報告する

Gosdenら32は,粒近 . ■ns】tu推機形成法を用いて

行ったヒ ト果形 染色体 におけるサテライ トDNAの

附充について報告し,雑株形成iitは 1姓色体における

C･バンドの大 きさとr非日系があり. 9,16などその他

の染色体における維種形成はC-バ ンドの大 きさとは

生偶係で あ るが,全サテライ トDNAの維梯形戒は

C･バ ンドの大 きさに正比例すると結詮している

短鵬あるいは付馳体が増大又は欠失 しているD及び

G淡色体は.ヒトIR･B]においで比較的 多く認められ

川大部のQ･又はC･法による分独パターンは,各例で

輿 をっている -6･2りHi本調査では,C一法 によって

濃染 される大 きい短脆例のみを対象としているので.

この特異的をD一変邦染色体の櫛度に関する各拡EnFZ.'I

の比19は現時 点においてEEl難である

哲怒らが以前に報告した6ph+及び12ph+L.は,ほか

の研究者 5,8r36が報告 した もの とほ とん ど同 じで

ある 本朝で述べた 11ph十と同様の変災染色体は,

SlTTmlaら37によって も頼告 されている これまで

の稚告例はこのように限 られているので.各線_k.rill

におけるこれら変共敗色体の塀度を比較することは

なお時機鵜早である.
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