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　 　 　 　 　　 　 　 は じめ に

　本症 は ／967年 Mar ・teaux　et　al ．‘） に よ り研究

さ れ ，以来 extreme 　 micr ・ melia
，
　 narr 。 w 　 chest

，

flattened　 vertebral 　bodies を 有 し ， 且 つ 分娩数分

か ら数 日間内に 死亡す る特有な症候を もつ 先天性

奇形児で ギ リ シ
’
ヤ 名由来 の death　bringing　dwar−

fism か ら thanatophoric 　dwa 面 sm と名付け られ ，

阯界各国 で は 既 に 数十例 の 報告がみ られ る が ，本

邦に て の 本症に 関する文献は 見当 らな い ．更に 本

症は Achondroplasia ，　 chondrodystrophy と し て か

な り多 く報告 されて い る こ とが最近の 研究に よつ

て明 ら か に され て きて い る．

　 1974年 （48回 ， 日産婦関連総会）著者らは 羊水

過多症 で 分娩前 Ch ・ ndrodystr ・phia　 foetalisの 診

断 の も とに 帝切を行 い ，娩出後第
一

呼吸を せ ず ，

そ の まま死亡 した児が thanatophoric 　dwarfism で

あつ た 症例を経験 し て い る の で ， そ の 臨床経過 ，

レ線嫌，剖検所見及び 先天 性小肢性侏儒症 の 鑑別

点に つ い て報告す る．

　　　　　　 症例並びに 臨床経過

　 25歳の 1 回経産婦 （正常分娩 に て新生児正常）

で性病 ， 既往歴 ，遺伝歴 ，家族歴共に 特記す べ き

こ とは ない ．妊婦経過は初期に つ わ り症状及び感

冒に 罹患する も自然治癒する ．妊娠 28週時 よ り体

重 と ともに 子宮底の 増大著 明 とな り30週 よ り妊娠

中毒症 を 認め る ．33週時 に 子宮底 41 ．8cm ，腹 囲

105．5cm で 羊水過 多症 を 呈 し （表 1参照）腹部

単純 レ 線像で写真 1 の 如 く下肢長管骨の 異常な短

縮 ，強 い 脊椎 の 弯曲，比較的大きな頭蓋嫁を認 め

chondrodystrophy を疑つ た ．34週に て 帝切を施行

し た が ，児は 第
一

呼吸を せ ず心 拍動微弱 なが ら聴

取可能 で あつ たが Cyanosis著明 とな り種 々 人エ

　　 　 　 　 　　 　 表　 1

症 例 　 氏 名　 渡 ○ サ ○ 　年令 25才　 経 産 回 数 1 回

　　 分 娩 予 定 日　 昭 和 48年 4 月 2 日

　　 分娩 H　 昭 和 48年 2 月 9 日

　　
1

ドド冒「j。体 重　　男 レ邑　2，670gr

衄 穿官廠腹囲 体重

1 ！工
105

957085

407565

3565

200305560
18016025140

署20 口
100208060401520

妊 娠 　 週 16202428323640

妊 娠 　月 VV ユ 皿 刪 皿 x 堀

受診年 月日 761 区 11’n191 旧
1 置 謁

イ弱
6！ 1［

尿 蛋　 白 一 一 　 一一一一
浮 腫 一 一 一 一

卦 廿 件

尿 糖
一 一 一 一曽一一

出 血
一 一 冖 一一膊一

備 考
胎動

（＋1
年ホ量
3隅 副

東京 医科大 学霞 ケ 浦病院

蘇生術に も拘 らず娩出後 7 分で 自然呼吸 を み ぬ ま

ま心 拍動は 停止 した ．

　児所見

　 1）全身及び 付属物所見 ： 児は 身長36．5cm ， 体

重 2，670gr の 男性で ，頭囲 36．Ocm ， 胸囲26 ．5cm ，

腰囲24．5cm ，大泉門 3 ．0 × 3．5cm ， の 巨大頭蓋 ・

小肢症 の 他鞍鼻 ，背部に 著 明な多毛 を認め ，皮下

脂肪厚 く指は ソ セ ージ様を呈 し，腹部は 膨満 し特

N 工工
一Eleotronio 　Library 　



Japan Society of Obstetrics and Gynecology

NII-Electronic Library Service

Japan 　Sooiety 　of 　Obstetrios 　and 　 Gyneoology

1170
「
lhan乱tophoric 　dwarfism 口 産 女帚誌29巻 9 号

写 真 1　 分 娩 「；f「復 部 単純 ン 線 像

写 真 2　 昏 身

徴的な胸廓を み る （写真 ： 2 参照 ）．

　臍帯は 66cm で 血管 は 正常 ，
「
捻転 ，結節 ， 巻絡

所見を認 め ない ．胎盤は 重量 450gr，大 きさ 24X

エ9cm ， 厚 さ 1〜 2cm ， 羊水量 3， 100ml で 悪臭，

混濁 は な い ．

　 H） レ ン トゲ ン 所見 ： 頭蓋骨は 球状 で 大 き く，

顔面骨 は 比較 的小 さ い ．肩 甲骨肩峰形成 不 全 で ，

上肢長管骨 は 短 く骨幹端部は U 又 は V 字状に 陥凹

し て お り ， 中手骨は ほ ぼ正方形状を 呈す ．椎骨は

数的 に は 問題な い が ，正 面像 で は H 型〜U 型を 示

し椎間 腟 は 広 く，棘突起形成 不全 を伴 い （写真 ：

3 参照 ）側面像 （写真 ： 4 参照） で は 腰椎 か ら仙

骨に か げ て の 弯曲度が強 い ．助骨 は 発育不 全 で そ

の 末端部は 厚 く ， 治癒 した くる病 の 念珠 に似 て い

る ．腸骨は 垂直径が 減少 し不 規則 な囚角形状を呈

し，Y 軟骨は 幅広 く大坐骨切痕は そ の 末端に於 て

ゲ 真 3　 1E 面 像

写 真 4　 側 面 像
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棘様突起状で 狭い くびれ の 状態を呈 し ， 又下後腸

骨棘は 全 くの 棘様で 終つ て い る ．坐骨も棘様で 寛

骨臼蓋 は 扁平像を な し，股 臼は 幅広 くか な りの 水
’F位 を示 し ，下肢長管骨は 共に 長径は 著 し く短 く

曲弯 し骨端中節は 拡大 し て Telephone　 receiver 形

を呈 して い る ，

　皿）病理 所見 ：全身の 皮膚は赤紫色 で部分的剥

離 と黄白色の 胎脂附着を み る ．臍帯部は 著変 な

く， 皮下組 織は粘液水 腫様変化を認め る ．腹部膨

隆あ り腹腔内に 血 液混合漿液約 100m1 の 存在を

み る ．心臓重量 9gr ， 卵円孔鉛筆大に 開存す ．右

写 真 6　 艮 管骨組 織 所 見

写 真 5　 肺 組 織 所 見 肺臓 8 ，0gr ・左肺臓 7．8gr で 部分的に 無気肺像

を呈 し 肺膨張不 全 を 認む （写真 ： 5 参照） 肝臓

77 ．Ogr， 右腎臓 11．5gr， 左腎臓 13．59r， 胸腺7．09r，

脾臓 3．Ogr で 組織的 に は ともに 著変は な い ．骨

で は 長管骨 々 端軟骨部 の 異常増殖 ， 離断軟骨島形

成を示 し，不規則 な 小骨梁形成の 混在 を 認め る

（写真 ： 6 参照）．

　　　　　　　　　考　　察

　従来 thanatophoric 　dwar 丘sm は Ach 。 ndr ・Plasia

又は chondrodystrophy と し て 度 々 混在 され報告さ

れ て き
「
て い る が Maroteaux　et 　aL3 ）

（1967）Langer

表 2　 Differential　Diagnosis　of 　Short　Limbed 　Dwar 丘 sm

Disease Thanatophoric
　　dw 缸 丘sm

Achondrophsia Achondrogenesis

Maximal 　Sh ・ ・te直in呰 Proximal PrQxima1 Both

Ex しremitiesRadiographic

Appearancc
Metaphyse 滋 naring Metaphyseal 　H 劭 ring

Poorly　ossi且ed ，
metaphyseal 　enlarg 巳ment

Shor眩 ± 十 十

Spine
Vertebrae Pla仁アsp ・ ndyly

Sma皿 canal ，

de〔：reased 　height，
increased　di肌 spa  

P。 orly 　 or 　 not

mineralized

DiStal　Narr面 ng 　 of

Interpedicu 
Distance

十 十
一

Skun
Enlarged　Cranium 十 十 十

Shor【Base 十 十
一

C 匠est Short　Ribs 十 十 十

Pdvis
11iac　Wings Squared

Squared 　 sm 詛

sacro 丑iac　 notch
PD ・ ・ly　min ・ralized

Acetabular　Roof Hor セontak Horizontal P 。 orly 　os 面 cd

Other　Anomahes Early　death
± Hydrocephalus ，
　hyμ 〕巳on 血

Early　dcath

Inhe酒tan   ？ AD 掌
？

＊AD 　 indicates　autosomal 　dominant； Kaufmann 　et　al．1970
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eta1 ．（1969）
3 ）

の 研究 に よ つ て 死産 又は 生後間

もな く死亡す る短肢侏儒 の うち に 多 くの 独 立疾患

が含 まれ て い る こ とが明 らか に され つ つ あ る ，即

ち致死 性新生児侏儒症 に は thanatophoric　 dwar ．

fism，　homezygous　achondroplasia
，
　achondrogenesis ，

chondrodysplasia 　punctata，　camptomelic 　syndrome
，

Osteogenesis 　imperfecta ，　 short 　 rib −polydactyly

syndrome
，
　Hypophosphatasia　 congenita 王ethalis な

どが み られ る が今 日な お 完全 に は分類 さ れ つ くし

て お らず そ の 多 くの 症例は atypical 　 achondro −

plasia と い う診断の 下に 処理 され て い る様 に 思わ

れ る ．し か しそ の 多 くは 臨床所見及 び レ ソ ト ゲ ソ

所見で ，そ れ程 困難 な く本症 と鑑別出来 ，そ の主

なる疾患 の 鑑別点は 表 2 の 如 く示 され る ．

　 thanatophoric 　 dwarfism　は
‘‘
死を生ず る侏儒

”

の 意で ， そ の 臨床像は 極め て短 い 四肢 と比較的止

常長 の 胴を有 し ，特有なあ や つ り人形 様肢位を と

つ て い る ．胸は 狭 く，鼻梁陥凹 ，眼 突出を伴 う巨

大な頭 を特徴と し ， 生後数時間か ら数 日の 問 に 死

亡 す る ．し か し本症 の 原因は 未だ 明らか で な く，

［血族や 両親の年齢的事項等は 余 り意味を 有せ ぬ様

に 思わ れ ，又 妊娠中 の 母体疾患 も Campbell1 ）
が

述べ て い る様に 本症 との 相関関係を 見出す こ と

は むずか しい ． LangerB）
，
　 Zellweger 及 び Taylar

et　 aL6
〕

は 母親に 流産歴 が あ る こ とを 指摘 し，報

告し て い る が 本症例 を含め他 の 報告を み て もこ の

点 ，

一致 して い な い ．一
方 Maroteaux 　 et 　al ．4）

は

男性 ： 女性 ＝＝ 　15 ： 5 と報告 し，他 の 文献で も
1）
男

性は 女性 の 2 倍強 と多 く，又羊水過多は報告例 の

約213に 記載 さ れ今後 の 原因探求 の
一要因と も考

察 さ れ る ．更 に遺伝様式は 未知で あ り，多 くの 報

告例は 散発例 で ある が Singlet・ n 　 et　 al ．5） は 本症

を 示唆す る 二 人 の 嬰児姉妹を 報告 し，Kaufmann

et　a 且．2） ・］・よ も し二 勲 らの 姉妹が thanatophoric 　dwar−

fism な ら ば ，そ れ は 常染色体劣性遺伝 に よ る も

の で は な か ろ 5 か との 報告が ある ．

　　　　　　　　　ま と め

　 出生 自廿　chQndrodystrophia 　foetalis　（achondro −

plasia）の 疑 い で 娩出した児が thanatophoric 　 d、var ．

fism と診断 され た 症 例 を得 て 報告 した ．近 年致死

性新生 児侏儒 の うち に は 多 くの 独立 疾患が含 まれ

て い る こ とが 明 らか に され つ つ あ り，臨床的 に も

遺伝相談 L，こ れ らの 疾患を 1にし く診断す る こ と

が必 要で ある こ とを強調 した い e

　擱筆 1こ 当 り御校 閲 を 贈 つ た 藤 1亰教 授 に ，又 御 鞭撻 ト

さ つ た 永 井教 授 に 深謝 致 し ま す．　な お 御教示 を 戴 い た

三 重 大 学 整形 外科学 教 室 鶴 田 教授に 感謝 致 し ま す．
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に 於 て 発 喪 し た 、
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