
 

21トリソミー（ダウン症候群）とは、21番染色体全体ある
いは一部が3本あるために、成長・発達の遅れや様々な合併
症を持つ体質です。約800～1000人に1人の割合で誕生す
る、最も頻度の高い染色体異常症です。 

症状 
発達の遅れ、心臓の症状（心臓の壁に穴が開いている）、消化器系の
症状（十二指腸の閉鎖、肛門が小さい・閉じている）、中枢神経系の
症状（けいれん、認知症）、筋骨格系の症状（筋肉の張りの低下、関
節の緩み）、血液の症状（白血球増加、白血病）、眼科的な症状（近
視・遠視・乱視などの屈折異常、白内障、斜視）、耳鼻咽喉科的な症
状（中耳炎、難聴）、歯科的な症状（歯の生え始めが遅い、歯並びが
悪い）、排尿機能の低下、甲状腺機能の低下といった症状が考えられ
ます。                            
モザイク型の場合、症状は全体として軽症となる傾向がありますが、
X染色体モノソミーに近い場合もあります。           
生命予後は心臓の病気の重症度に影響を受けますが、平均寿命は60
歳程度と言われています。 
 

治療 
症状や年齢に応じて、適切な臨床検査や治療を行う必要があります。
早期発見と適切な治療のために、かかりつけ医をつくっておくことが
重要です。 
 

支援 
日本ダウン症協会 
ダウン症のある人たちとその家族、支援者でつくられる会員組織会員
数は全国5700名（賛助会員約500名） 
  

埼玉医科大学病院 

難病センター 

 

染色体             

染色体は DNA（遺伝情報）
が収められている構造物で
す。ヒトは23対46 本の染
色体を持っています。性別
を決める性染色体（X、Y染
色体）とそれ以外の常染色
体（1-22番）から構成され
ます。       

 

遺伝子 

遺伝子とはDNAのところど
ころに存在する体の設計図
であり、現在ヒトでは約
23000 種類の遺伝子が知ら
れています。21 染色体には
約 350 個の遺伝子が含まれ
ています。 

 

染色体異常症                 

染色体の数や構造の違いが
症状の原因となる体質で
す。トリソミーとは、本来
2 本ある染色体が 3 本ある
ことを示しています。21 ト
リソミーの 95%はフルトリ
ソミー（全ての細胞におい
て 21 番染色体が 3 本存在
する）、2％はモザイク型
（21番染色体が2本の細胞
と 3 本の細胞が混ざってい
る）、2％は転座型、1％は
21番染色体構造異常です。 

 

21 トリソミー  
（ダウン症候群） 
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