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概要　当科に tsい て 胎児染色体分析を施行した 1，047名 に つ い て ，それ らの 検査理 由別 に 集 計 し，以下 に

示 した よ うな成績を得 た ．

　1）高齢妊婦 （35歳以上）
一

胎児染 色体異常 出現率 は 3．2％ で
， 加齢 に よ りそ の 頻度 は 増加 した ．異常

の 種類 と し て は 21triso皿 y，
18　trisomy

，
47

，
　XXY の 数的異常 と 9番染色体逆位 ， 転座 の 構造異常な どが

含 ま れ て い た ．構造異常 は de　novo の もの で ない 可能性 もあ り， それを除 い た 異常出現率 は 1．5％ で あつ

た ．

　2）染色体 異常児 の 分娩既往 を もつ 妊婦
一

異常出現率 は 3．4％で あつ た が，両親 に 異常保因者 の み られ

た もの あ る い は その 可能性 の 高 い 逆位を除げぽ 0．5％ に と ど ま つ た．特 に 転座型 Down 症候群を除 い た

Down 症候群，18trisomy，13　trisorny児 の 分娩既往妊婦がそれ らを反復 した 例 は な か つ た．

　 3）胎児染 色体異常 を疑 う所見 の 指 摘を受 けた 妊婦
一

異常 出現率 は 16．9％ と高率 で ，染色体異常 と関係

す る 超音波 断層所 見 と し て は，羊水量 の 異常，子宮内胎児発育遅延 ，各種奇形，胎 児水腫，消化管 閉塞 ，

臍帯 ヘ ル ニ ア，単
・膀帯動脈，小脳低形成 な どが あげ られ た．し か も こ れらの 所．見は 複数 み られ る例 が

多 か つ た．

　4）夫婦 に 染色体異常保 因者 が 存在 す る 妊婦
一

異常 出現率 は 40．O％ と極 め て 高率 で
， 特 に 転座 ， 逆位 の

親 か ら 児へ の 伝播 が み られた ．

Sympsis　One 　thousand 　forty−seven 　fetal　 samples 　were 　obtained 　from 　 woInen 　who 　 received 　the 　prenatal
cytogenetic 　examinati   n 　for　different　reasons ．　 In　this　study ，　the　incidence　of 　fetal　chromosomal 　aberration

reiated 　to　each 　reason 　was 　analyzed ．　 The　incidence　of　de　novo 　chromosomal 　aberration 　in　the　fetuses　of
the　higher　maternal 　age 　group 　was 　1．5％ （8／525 ：4cases 　of 　21−trisomy，2cases 　of 　18−trisomy　and 　2　cases 　of

47
，
XXY ）．　 The 　incidence　in　the　group　of　women 　who 　had　bome （a ｝chromosomally 　abnormal 　child （ren ）was

  ．5％ （1／202）．There 　was 　no 　repeat 　of 　21−trisomy ，18・trisomy 　or 　13・trisomy 　in　this　study ．　 The 　incidence　in

the　group 　of　women 　who 　had 　ultrasonographic 　abnormalities 　was 　16．9％ （26／154）．　 In　this　study ，　abnormal
amniotic 伽 id　volume ，　intrauterine　growth 　 retardation ，　malformation ，　hydrops 　fetalis，　intestinal　obstruc ，

tion，　omphalocele ，　single 　cord 　artery 　and 　cerebellar 　hypoplasia　were 　related 　to　chromosomal 　aberratlons ．
The 　incidence　in　the　group 　of 　women 　whose 　husband　or 　herself　was 　cytogenetically 　abnQ   al　was 　4  ．0％

（26／65）．This　high　value 　indicated　that　parental　translocation　and 　inversion　are 　easily　transmitted　to　their

offspring ，
Key　words ： Prenatal　diagnosis・Fetal　karyotype ・Arnniocentesis・Fetal　blood　sampling ・

　 　 　 　 　 　 Chromosomal　 aberration

　　　　　　　　 緒　　言

1956年に ヒ トの 染色体数が46で あ る こ と の 確認

が な され
2 °）

， そ の 後 1970年 の 染 色体分染法 の 確立 s）

に よ つ て 個 々 の 染色 体の 精密な識別が可 能 と な る
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に い た り，染色体は 数の み な らず構造に つ い て も

分析が な され る よ う に な つ た．そ れ と前後 し て

1966年に 羊水浮遊細胞 の 培養 に よ り胎児染色体 分

析を した 報告
17 ｝が されて 以来，い くつ か の 改良

9 ｝11 ）

を経て ，胎児染色 体異常の 出生 前診断が 臨床的に

広 く行われ る よ うに な つ た．そ し て 現在で は，羊

水 の み な らず ， 絨毛や 胎児血 な どを検体 と した 染

色体分析 も臨床 レ ベ ル で 行わ れ て い る ．当科に お

い て も ， 1981年 よ り羊水 を用 い た胎児染色体検査

を開始 し ， 高齢妊娠 ， 染色体異常児 の 分娩既往，

また 超音波断層法 などに よ り胎児異常 の 指摘を受

けた な ど，種 々 の 検査理 由を 主訴 とする 妊婦 1，047

名 に 対 し て 胎児染色体分析 を施行 し て きた ．そ こ

で 本研究で は
， 胎児染色体分析結果を検査理由別

に 集計 し，各 k の 理 由に お ける異常頻度 と そ こ で

み られ た 異常 の 種類 に つ い て 検討を加 え ， 胎児染

色体検査 の 臨床的意義 に つ い て 考察 し た ．

　　　　　　　　 対象及 び方 法

　 1．対象

　胎児染色体 分析 の 臨床応用を 開始 し た 1981年 9

月 よ り1990年 9 月 ま で の 間に ，東北大学医学部附

属病院産婦人 科を受診 し当科 に て 検体採取 を行つ

た 妊婦に 加 え て ，他施設 よ り染色体分析の た め 検

体の 送付を うけた 妊婦 の 総 計 1，047名を対象 と し

た ．当科で は胎児染色 体検査の 必要性，方法，そ

れ に 伴 う副作用，不 成功 の 可 能性 な どを説 明し ，

こ れ に 対す る承諾を得た 後に こ の 検査を 施行する

こ とに し て い る．検査理 由及び 各 々 の 該当妊婦数

を表 1に 示 した．た だ し検査理 由の 重複を 68名で

み た た め
， 該 当者数 の 合計 は 対象妊婦総数を上 回

表 1　 胎児染色体検査理由及 び そ の 異常発現頻度

検査理 由 該 当者数
鵬L

分析 不 能数 異常 発現数
’2

（率）確 実に de　nov 〔｝の 異 常 発 現 数 （率 ）

高齢妊娠 （35歳以上） 536 11 17 （3．2） 8 （1．5）
染色 体異常 児の 分娩既 往 212 4 7 （34 ） 1 （0．5）
胎児染色 体 異常 を疑 う所 見の 指摘 165 11 26〔16．9） 21（13．6）
夫婦 に 染 色体異常保 因 者が 存在 65 0 26（40 ．0） o

奇形児 の 分娩既往 36 3   0

家 系 に染 色 体異 常者 が存 在 26 3 1 （4．3） 0

反復流産 ・死 産 の 既 往 14 0 1 （7．1） 0

妊娠初期母 体血 中 α ・fetopr〔〕tein 低値 14 0 0 o

脳性麻痺 児の 分娩既往 7 0 1（14，3）  

新 牛児死 亡 の 既往 3 0 1（333 ）  

家系に 奇 形 ・障害者が 存在 3 o 0 0

不 明 ・その 他 37 3 0 0

卓 1 ；検査理 由の 重複 が 68名 で み られた ．　 巾2 ；逆位 は 異常 とし，付随 体の 増大 は 正常変異 と し た ．

表 2　 高齢妊婦 に お ける 年齢別胎児染色体異 常

年　齢 被検者数
＊1

異常発 現数 〔率） 異 　 常　 の 　 種　 類

35 40 o

36 67 1 （L5 ） 46，XY ，　inv（9）
37 82 3 （3．7） 47，XX ，十 21　 47，　XY ，十 21　46，　XX ，　inv（9）

38 71 o

39 85 2 （2．4） 47，XX ，十 21　46，
　XX ，　inv（9）

40 75 4 （5 ，3） 46，XX ，　t（7 ；22）　46，　XY ，　inv（9）　46，　XX ，　inv（9）　47，　XY，十 18
41 51 3 （5．9） 47，XY ，十 21　 47，　XX ，÷ 18　47，　XXY
42 37 4〔1  ．8） 47，XXY 　46，　XX ，　inv（9）　 46，　XX ，　inv〔9）　 46，　XX ，　inv（9）
43 11 0

44 5 0

45 1 0

SI
；被検者 数に 分析不 能例 は 含 め な か つ た ．
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表 3 　染色体異常児分娩既往妊婦 の 胎児染色体異常

既 往分娩児 の 染色体異常 被検者 数 異常 発現数 （率 ） 異常 の 種類

Down 症候群
申k 153 3（2，0） 46，XY ，　inv（9）　46，　XX ，　inv（9）　 47，　XXY

18trisomy 15 0

13trisomy 12 0

Tumer 症 候 群 3 0

9 番染色体逆位 3 1（333 ） 46，XX ，　inv  寧3

5P
一

3  

4P一 2  

Klinefelter症 候群 2 0

イ ソ 染色体 i（Xp ） 2 0

7 番染色体異 常 〔詳細不 明） 2 1（50．O） 46，XX ，

一
ト7q糾

不 均 衡型転座 承2 2 2（100） 46，XY ，　t（6 ；8）鵬 5
　45，　XX ，　t（14 ；21）嚀5

均衡 型転 座 1 0

5qπ 工 0

13q 卜 ユ 0

17P
一

1  

9 番染色体異 常 〔モ ザ イ ク ） 1 0

17番染色体異 常 （モ ザ イ ク ） 1 0

不 明 3 0

ホ1

；転座型 Down 症候群 を 含 ま ない ．ホ2
；転 座型 Down 症候群 を 含む，＊3

；父
・
母 と も逆位保 因 者で あつ た．

° 4　1父 が転座 保因 者で あつ た．15
；母 が転 座保因者 で あつ た．’a ；母 が転座保 因者で 転座型 Down 症候群 児の

分娩既往が あつ た，

つ て い る．ま た 妊娠機会が異 な る複数回検査施行

の 妊婦は 別 々 に 統計処 理 した ．

　検査理 由 の うち 「高齢妊娠」 に つ い て は 35歳以

上 の 各年齢 ご と に （表 2 ），
「染色体異常児 の 分娩

既往」 で は 染色体異常の 種類 別 に （表 3）検 討 し

た．また 「胎児染色体異常を疑 う所見の 指摘」 で

は疑 い の 原因 となつ た 超音波所見別 の 集計 を行 い

（表 4 ）， 同時に 発現の み られた 各染色体異常に つ

い て ，ど の よ うな超音波所見が 当初観察 されて い

た か を示 した．（表 5）．更に 「夫婦に 染色体異常保

因者が存在」 で は 夫婦の 染色体異常 の 種類 別 の 集

計 も行 つ た （表 6 ），

　2．検体採取法

　得 られ た検体は ，羊水 の み の もの が 924名 胎児

血 の み の も の が 111名 ， 胎児胸水・腹水を検体 と し

た も の 3 名，複数種 の 検体を得た もの が 9 名で あ

つ た．

　羊水採取 は ，妊娠15週以降に 局所麻酔を 施 し，

超音波断 層法 下 で の 経腹的子宮穿刺に よ つ て ，約

15〜17ml の 羊 水 を 採取 す る と い う方 法 で 行 つ

た o ．

　胎児血 の 採取は ，胎児臍帯静脈が穿刺可 能な太

表 4　 胎 児 染 色 体 異 常 を 疑 つ た 胎 児 超 音 波 所 見 とそ

　 の 異 常 発現頻度

超 音波所見 該当胎児数 異常発現数 （率）

羊水過 多 38 12（31．6）

子 宮 内胎 児発育遅延 33 9（27 ．3）
胎児 水腫 3D 5（16，7）
顔面 ・四肢 奇形 14 1 （7．1）

頭部 奇形 11 1 〔9，1）
心 奇形 11 4（36．4）
消化管 閉塞 9 3（33．3）
水 腎症 7 0

腹腔 内腫瘍 7 1（14．3）

頚部 滑液嚢胞 5 ユ（20．0）
腹壁 破裂 4 0

横 隔 膜ヘル ニ ア 4 o

腎嚢胞 3 ユ（33．3）

羊水 過少 3 2（66，7）
臍 帯 ヘ ル ニ ア 3 2（66．7）
単
．一

臍帯動脈 3 2（66，7）
髄膜 瘤 2 0

臍 帯腫瘍 2 o

心 目剃 ［1 2 0

心腫揚 1  

小脳 低形成 1 1（1DO）

多発奇形 8 5（62．5）
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表 5 　各胎児染色体異常例 に お け る胎児超音波所見

　（年代順）

347

，XY ，十 18

47，XY ，十．13，　inv（9）

46，XX ，　inv（9）
47，XY ，＋ 18

47，XY ，＋ 18

1

旨47，XY ，

・1−18
／

46，XX ，　lnv （9）

多発奇形 ・消 化管閉 塞

　r宮内発 育遅延 ・心 奇形 ・
緕 帯ヘル ニア

心 奇 形 ・単
一

臍 帯動脈

腹腔 内腫 瘍

羊 水過 少 ・子宮 内発育遅延 ・
腎嚢胞

1 羊水過 多 ・子宮 内発育遅 延 ・
i多発奇形 ・消 化管 閉塞

羊水過少 ・子宮 内発 育遅延 ・
小脳低形 成

羊水過少　 一一 一 ＿ 」

さ に な る妊娠 20週 以 降よ り施 行 で ぎる が
， 本研究

で は 胎 児染色体異常 が疑わ れる所 見が 指摘 され た

妊婦 に 対 して 行 つ たた め ，大部分は 妊娠24週以降

の 妊婦 が対象 とな つ た ．こ の 場合 は ほ とん どの 例

で 羊水採取は 併行 しなか つ た ．そ の 方法は
， 既 に

報告 した よ うに
5）
，被検妊婦 に 局所 麻酔 を施 し た

後 に ， 超音波断層下 に 21〜23G の PTC 針に て 臍

帯静脈 を 穿刺す る もの で あ る，胎動 に よ つ て 臍帯

の 浮動 があ り，穿刺困難 な場合 に は 胎 児殿部 な ど

に 筋弛緩剤 O．Pancuronium　Bromide
，
0．3〜O．5

mg ／kg （椎定体重）の 投 与を先行 した．

　胎児胸 水 ・腹水 の 採取 は 胎児水 腫 の み に 施 行 し

た が，そ の 方法は 胎児血 採取 の 場合 と同様 で あつ

た ．

羊 水採取

　 ↓
羊水 細胞 培養 （10 ［r−・2 週 間）

　Ham　F　［口　
＋
　10男　FじS　＋　200p〆m 星　dB

−Pc
　 sx じc．P

　 胎児 血採取

　　 ↓

胎児 臼 血 球培 養 （TO時 間）

RPY1　164G　
＋
　10XFCS　

＋
　200y／ml 　All

−Pc
5賜 co2

遜

Lm’tL．一一一一一一一
一

一一一一一一一「
　 　 　 　 　 　 　 壷

　 　 　 　 コ ル セ ミ　ド添 力冂

　 　 　　 　 　　 ↓
　 　 　 　 ハt．tベ ス　ト

　　　　　　　 ↓
　 　 　 　 低張処理 ｛OO15MKC ］）

　 　 　　 　 　　 ↓
　 　 　 　 固定 〔カ ル ノ ア 液）

　 　 　 　 　 　 　 ↓

　 　 　 　 G バ ン ド染色

　 　 　　 　 　　 ↓
　 　 　 　 核型 分折

図 1　 染 色 体分析法

表 6　夫 婦の 染色 体異常 と胎児染色体異常

妊 婦が保困者

　 　転　座

　 　 モ ザ イ ク

夫 が 転座保因者

　 　転 　座

　 　 七 ザ イ ク

夫 婦 と も保 因 者

　 　妊 婦 、

　 　夫 ：転 座

被検 者数 異常発現数 （率） 異常 の 種類

者

ク

色体逆 位
一．一．．．．．．一．．．．．．「「」齟幽．．
因者

ク

色 体逆位、．一．一一．一．i．．．．一．．．．．．．r

　 　 　 41

　 　 　 　 ≦

　 　 　 　 3
．．．一．一一1「．匿r尼匿■匿．．一．一．

　 　 18〔43．9）

　 　 0

　 　 1（33．3）
一．一．幽L．幽．一．一一rr．r冒一」−

　 　 4（36．4）
　 　 0

　 　 0
．一．　　　　　　　一．一

転座 ；17例
47，XY ，＋ 21

逆 位
．．．．一一一一．．．．．．7“．．齟一幽．

転座 ；4 例

一一一．
因 者

9番染 色体逆位

座

も 9 番染 色体逆位　E
　 　 　 　 　 　 　 　 旨

　 　 　 11

　 　 　 　 2

　 　 　 　 1
π「i−．．凵．．．一．．．．．．一．一一．

　 　 　 　 2

　 　 　 　 1

一一．冒罰“．幽．L−．L．．

　 2（100）

　 1（10ω

　一．一．τ「「．．．凵・」．．．一一

逆 位 ＋ 転座 ； 1 例

逆位 の み ； 1例

逆位
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3．染色 体分析法

図 1 に 示 し た よ うな手順で 行つ た．

4．染色体異常の 判定

　本研究 に お い て 染色体異 常 と判 定 した も の に

は
， trisomy ，

45
，
　X ，47

，
　XXY

，
47

，
　XYY の 数的

異常 ， 転座，逆位 ， 挿入 ， 重複 ， 欠失，イ ソ 染色

体 の 構造異常が含まれ るが
， 正常変異 と され る付

随体の 大 きさ の 増大
1｝は 含め なか つ た．また モ ザ

イ ク を 除 い た 転座 ， 逆位な ど は親 か らの 伝播 に よ

る もの と の 考え
s）
か ら de　novo の 異常 の 中 に は含

め な か つ た．

　　　　　　　　　結　　果

　 1．高齢妊娠 を理 由 とした 胎児染色体分析結果

　35歳以上 の 妊婦を高齢妊娠 と し て 集計 した ．表

1 に 示 した よ うに ，これの 該当者数は 536名で ， 培

養開始後細胞増殖が得 られ な い な ど の 理 由で 染色

体分析が 不 能で あ つ た もの は 11名 （再検査が な さ

れた場合 は不 能 とした検査 を集計 よ り除 い た）あ

つ た．胎児染色体異常出現者は 17名で
， そ の 出現

率 は 3．2％ （17／525）とな る．高齢妊娠 と他 の 理 由

を重複 した 妊婦 が 64名あ り， うち 1名に 胎児染色

体異常 （9番染色体逆位）の 発現を み た． しか し

こ れ は 加齢 に よ る異常 とい う よ りは む し ろ 両 親の

異常の伝播 と考 え て 集計か ら除 い た．更 に 異 常を

み た 17名の うち， 9番染色体逆位 や転座以外の ，

確実 に de　novo の 異常 と考 え られ る も の は 8 名

で ，そ の 異常 出現率 は L5 ％に とどま つ た，

　 35歳以上 の 妊婦を年齢別 に集計 した結果を表 2

に示 した ．異常 出現率 は ， 40， 41歳 で 5 ％を越 え，

42歳で は 10％を上 回 つ た ，ま た 異常の 種類を み る

と，そ れぞ れ 9番染色体逆位が 8例 ，21trisomy

が 4 例 ，
18trisomy が 2例 ， 47，

　 XXY が 2 例，

及 び均衡型転座 が 1例あ つ た ．そ の 他正常変異 と

考え られ る付随体増大が 3例 （46，
Xy ，15ps＋（35

歳），46，XY ，15ps十 （38歳），
46，　 XX ， 15ps十

（39歳））み られ た．

　 2．染 色体異常児 の 分娩既往 を理 由と した 胎児

染色体分析結果

　 こ の 理 由に つ い て の 該 当者は 212名 で
， そ の うち

4 名が分析不 能で あ つ た．異常核型は 7 例 に み ら

れ，異常出現率は 3．4％ （7／208）とな つ た （表 1 ）．
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しか し 7例の 異常 の うち 4 例は 夫婦 の どち らか が

転座 ある い は 逆位保因者で あ り，また 2 例 は 胎児

が 9 番染色体逆位 を発現 し た もの で ，や は りde

novo な異常で ない 可能性 が あ る．し た が つ て 確実

な de　novo の 異常 は 1｛列とな り，異常 出現率 も

0．5％ （1／202）に と どま つ た．表 3に 示 した よ う

に ，既往分娩児の 染色体異常が Down 症候群 とさ

れて い る 153例 （転座型 Down 症候群を 除 く）で
，

3 例に 異常発現を み た ．し か し 2 例 の 9 番染色体

逆 位 と 1例 の 47， XXY で ，　Down 症候群 の反復 は

み られ な か つ た ．ま た 18　trisomy，13　trisomy を

含め た そ の 他の 異常に お い て も，夫婦 内 に 異常保

因者が い な い 限 り， 異常が反復 し た と い う例は な

か つ た ，

　 3．胎児染色体異常 を疑 う所見が 超音波断層法

な どで 指摘 された こ とを理由 とし た 胎児染色体分

析結果

　 こ の 理由に よ り胎児染色体検査が 行わ れ た も の

は 165名で あ る．そ の うち 11名が 分析不能で あ り，

異常出現者 は 26名で ，異常 出現率 は 16．9％ （26／

154） とな る （表 1 ）．理由の重複が高齢 妊娠 と本

理 由の 聞の み で 4例 に み られ た が
， すべ て 正常核

型 を得 て い る．

　 胎児染色体異常が疑わ れた 超音波断層法所見 と

それ に 関連し た 染色体異常 の 出現頻度を表 4 に 示

した．表か らわ か る よ うに 羊水過多，子宮内胎児

発育遅延，胎児水腫，多発奇形，心 奇形，頭部奇

形な どの 各種奇形 ， 消化管閉塞 ， 腹腔内腫瘍，頚

部滑液嚢胞 ， 腎嚢胞 ， 羊水過少，膀帯 ヘ ル ニ ア，

単一臍帯動脈，ある い は小脳 低形成 な どに 染色体

異常 との 関連性がみ られ る．そ こ で 今回 み られた

個 々 の 染色体異常胎児に つ い て ，染色体異常を疑

つ た 当初 の 超音波断層法所見を年次順 に 表 5 に 示

し た．そ れ に よ る と初期 に は 所見が 少数で ある が，

年次 が推移する に つ れ て所見 の数 が増え て い る こ

と が わ か る ．

　 4．夫婦 に 染色体異常保因 者が 存在す る こ とを

理 由 と した胎児染色体 分析結果

　 表 1 に 示 し た よ うに，本理 由の 該当者 は 65名で ，

そ の うち 26名に 染色体異常出現が み られ，そ の 頻

度は 40．0％ とほ か に 比 べ て最 も高か つ た ．夫婦 の
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染色体異常は ，表 6 に 示 し た よ うに 転座 ， 9番染

色体逆位，及び モ ザ イ ク の 3 種類で あつ た ． こ れ

ら の うち転 座 で は
， 夫 婦 を合 算 した 54例 中23例

（42．6％）で 胎児 に転座 の 発生を みた ．夫婦の 転座

54例 の 内訳は 相互転座 34例 ，
卩 バ ー

ト ソ ン 型転座

8 例，不 明 12例で あつ た ．ま た ，胎児 の 転座 23例

は 相互転座 16例， ロ パ ー
ト ソ ン 型転座 4例 ，不均

衡型 3例 で ，
こ の うち不 均 衡型転座は す べ て 相互

転座保因者夫婦の 児に発現 し た ．ま た 9番染色体

逆位 は夫婦合わ せ て 7例 （1例 は夫婦 とも逆位保

因者）あ り， そ の うち 4 例 （57．1％）の 胎児 に 同様 の

逆位 がみ られた ．そ れに 対 し て モ ザ イ ク は
，
45

，
X

や 47
，
　XXX ，47，

　XXY を含む もの （45，　X ／46，
　XX ／47，

XXX ：45，　X ！46．　XX ：46，　XY ／47，　XXY ） で あっ

た が
， 少な く とも今回 の 検討 で は胎児の 異常は み

られな か つ た ．

　5．そ の 他の 理 由に お け る胎児染色体分析結果

　表 2 に お い て ， 胎児染色体異 常の 発現がみ られ

た 理 由に つ い て の み そ の 異常発現者 に つ い て の 詳

細を述べ る ．まず家系に 染色体異常者が存在す る

こ とを理 由 とした 妊婦で み られ た胎児染色体異 常

の 1 例は ，高齢妊娠 （40歳）で 弟が Down 症候群

の 重複理 由で あ つ た が，胎児 に 9 番染色体逆位 を

来した．反復流死 産の 既往を理 由 と した 1 例 も，

夫が転座保因者で あ り重複理 由 で あ つ たが，胎児

に 夫 と同型転座をみ た ．脳性麻痺児 の 分娩既往 を

理 由 とした 1例 で は ，両親 及 びそ の 脳 性麻痺児 に

9番染色体逆位が み られ ，胎児 に や は り同 型逆位

が発現 し た ．ま た 新生児死亡 の 既往を理 由 と し た

1 例 は ， 2 回 の 新生児死亡 の 既 往があ る妊婦で ，

胎児 に 9番染色体逆位を み て い る．

　　　　　 　　　 考　 　案

　胎児染色体検査を臨床 の 場や 遺伝相談に お い て

説明す る 際に ， 胎児染色体異常発現 の リス ク を 数

値 に よつ て 示 す こ とが で きれ ば ， よ り明確な も の

とな る．ま た 胎児染色体異常に 対 し て 過度な不安

を持つ 妊婦 に 対 し て は そ の 不 安を和 らげる こ とが

で きよ う． し か し，こ れ ま で の 胎児染色体異常に

関 す る報 告 は ， 特 に 妊 婦 の 加 齢 と の 関 係 に 多

く
1°）「 2）13 ）16 ），そ の 他 の 理 由に よ る分析は 少な い

2 ｝‘ ｝．

そ の 点か ら も本研究 に お け る諸種 の 理 由別 の 異常

出現率が臨床に お い て 役立 つ こ とが期待 され る．

　本研究で は
， 染色 体異常 の 範疇 に 9番染色体逆

位を加 え，付随体 の 増大は 加えなか つ た ．そ の 理

由は， 9番染色体逆位保 因者は 遺伝子 的に は 平 衡

が保たれ て お り又 は 不 活性化 されて い る こ と よ り

表現型 は 正常で ある が
， そ の 子孫で は 遺伝子的平

衡が乱 される結果，異常が 現れ る可能性 が考 え ら

れ る
1＞．

一
方付随体の 増大は ，多 くの 正常人に発見

され て お り正 常変異 と考 え られ て い る
1＞こ と に よ

る．

　 高齢妊婦 に お い て 胎児染色体異常出現率が高 く

な る こ とは
， 21trisomyの み な らず他 の染色体異

常 で も報 告され て お り
1° ）12 ）13 ｝16 ｝

， 明確 な こ と と言

える．本研究 に お い て も，35歳以上 の 妊婦全 体よ

り得 られ た異常 出現率は 3．2％で あつ た が ，特 に 40

歳以 上 で は そ の 率は 増加 し た ．た だ し異常 の 種類

に つ い て は ， 9 番染色体逆位及 び転座が多 く含ま

れ て お り，こ れ らが de　novo の 異常で は な い 可能

性 が 高い た め ， 加齢 に よ る異常出現 とは 断定で ぎ

な い ．そ こ で
，

こ れ らを 除 い た 異常出現率を み る

と1．5％ （8／525） とな つ た．こ の 値は ，low　risk

の 妊 婦 に つ い て 行 つ た 胎 児 染 色 体 分 析 の

1．0％ 19 ｝
， 新生児 に つ い て の O．59％ 14）な ど の 報告 と

比較 する と高値 となつ て い る もの の
， 極 め て 高 い

値で は な い． した が つ て 胎児染色体異常を反映す

る screening 法 が 望 ま れ る が ， 妊 婦 血 中 α
一

fetoprotein値 3）も完全 な もの とは 言 えず， 今後の

発展 が期待 され る，

　染色体異常児の 分娩既 往 を理 由 とした 妊婦 の 胎

児染色体異常出現率 は 3．4％で あ つ た が
， 夫婦 に 染

色体異常保因者 がある場合を 除けば L5 ％ とな り，

か つ 9番染色体逆位 も de　novo の 異常で な い と

すれば 0．5％ とな る．したが つ て 染色体異常児 を分

娩 し た 妊婦及 び そ の 夫 に 染色体異 常が なけ れ ぽ
，

21trisomy，18　trisomy，13　trisomy を含め た 染

色 体 異 常 の 反 復 出 現 率 は Stene　 et　 a1． の

L3 〜1．8％
IB＞と の 報告 と同様 に か な り低 い も の と

言 う こ とが で ぎる，そ こ で ，染色 体異常児 の 分娩

既往 を訴え る妊婦で は ，遺伝 に よ る伝播 が考 え ら

れ る転座 な ど の 染色体異常 の 存在が推測 され る場

合 ある い は 染色体異常児 の 核型が 不 明の 場合 は
，
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high　risk とし て 夫婦及 び胎児の 染色体検査 を す

べ ぎで ある が，そ うで な い 場合に は，他の 要 因の

介在が な ければ 10w　risk と し て の 対処 で よ い と

言 え よ う．

　超音波断層法 に よ る胎 児の 形態異常がみ られ た

場合 の 染色体異常合併は 17．5％とか な り高率 で あ

つ た．超音波断層所見 として は羊水量 の 異常，子

宮内胎児発育遅延 ， 奇形 ， 胎 児水 腫な どが関連す

るもの と し て あげ られ ，
し か もそれ ら の 所見 が複

数存在す る傾 向が強 か つ た， こ れ に 対 し横隔膜 へ

IV ・：Z ア ， 腹壁 破裂 ， 心脱 出 な ど大奇形 の 症例 で 染

色 体異常の 合 併がみ ら れ な か つ た こ と は
， 奇形発

現 の 機序 と の 関係で 課題 を残す と こ ろ で あ る．近

年の 超音波断層法手技 の 向上 に 合わ せ て 多 くの 胎

児異常が 妊娠 中に指摘 される よ うに なつ た ．その

場合は high　risk と して の 染色体検査 は 必 要 と言

え る が，しか しそれ らは 大部分が妊娠 22週以降 の

胎児に つ い て で あ る． した が つ て 仮 に染色体異常

の 診断が で ぎて も， 胎外 生存不 可 能な 18trisomy

’？13　trisomy は とも か く， そ の 扱 い に 苦慮す る場

合があ り，早期 の 出生前診断法の 確立が強 く望 ま

れ る と こ ろ で ある．

　夫婦 に 染色体異常保因 者が存在す る場合 の 胎児

染色体異常は 当然な が ら高率で ，そ の 傾向は 夫婦

に 転座や 逆位保因者 の 存 在 した 例で み られ た ．夫

婦の モ ザ イ ク 6例 で は胎 児に 異常 の 発現は な く，

そ の 理 由 として異常胎児が既に流産 し て い た 可能

性 ， ある い は モ ザ イ ク で あっ て もIE 常核型の 比 率

が大 きか つ た 可能性 な どが考 え られ た．

　胎児染色体異常 の 発現は ，親 の 異常 の 遺伝 に よ

る場合 と ， 高齢妊娠 な ど何 らか の 誘因があ つ て 胎

児に偶発的に 異常が 起 こ る場合 の 2種 に つ ぎる．

し た がつ て
， 前者 の 防止 に は そ の 夫婦 の もつ 遺伝

的背景を よ く調 べ る こ とが必要 とな る．特 に反復

流 ・死産，新生 児死亡 の 既往，脳 性麻痺児の存在

な どは 夫婦に 転座 ・逆位 の 存在を疑わ せ る 因子 と

考え て よ く，そ の 胎児 は high　risk と言 える ．し か

し 後者 の 防 ILに は ， そ れ を 予測 す る 手段 が α
一

fetoproteinな どの 血 中値測定 は 報告 さ れて い る

もの の 不 確実 なた め ，結 局胎児染色体検査 に頼る

しか な い ．近 年 の 晩婚化 に よ る 高齢妊婦 の 増加 に

よ つ て 染色体検 査数 も年 々 増 加 の 傾 向をた どつ て

い る． こ の よ うな現状を ふ ま え ， 染色体分析をす

る者は
， artifact に よる error の 発生

7｝【5｝
を極力少

な くし，安全で 早期，迅速 に 正確 な結果を得 られ

る技術の 導入 ・改良を心 が け る 必要 がある と言 え

る．
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