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染色体の構造異常と数的異常	 

~男女の違い~	 
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ヒトの染色体異常症には、相互転座、部分欠失、逆位などの構造異常と、

染色体の本数が増減する数的異常がある。前者は主に父親由来、後者は

母親由来とされる。最近では女性の高齢出産のリスクとともに、加齢に

よりダウン症などの数的異常の増加が着目されているが、一方で男性で

も、たとえば高齢による子供の突然変異の頻度上昇リスクが知られてい

る。われわれは、男性の精子中で特異的に発生する相互転座の原因が、

染色体 DNA 中の逆向き反復配列（パリンドローム）であること、またこ

のパリンドロームが生体内で特殊な高次構造を形成し切断を受けること

から始まることを見出した。このように染色体の構造異常は、従来から

言われているような外的な要因によるランダムな DNA 切断から始まるの

ではなく、むしろノンランダムなイベントであるという説が強くなって

きている。特に DNA 複製のエラーと修復によっておこる構造異常につい

ては、男性特有の精子形成時の DNA 複製回数との関連が示唆される。こ

れらの最近の知見を含めて染色体異常の発生メカニズムについて解説す

る。	 
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