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教育講演

先天異常の 出生前診断
一

そ の 現況 と問題点一

名古屋 市立大学助教授　 鈴 森 薫

　先天異常 の 出生 前診断は，近年著 し い 進展を遂

げて い る産科的手技の
…

つ で ある． こ の 手技の 出

現は ，身内に 何 らか の 異常 の ある家族の 結婚や 出

産，ある い はすで に 何 らか の 異常児が い る場合 の

次子 の 出産 に 際し て の 不 安を抱 く人 々 に 多大な現

実的恩恵 を与 え る こ とが で きる よ うに な つ た 反

面，人間の 生命，人間の 価値 と い う面で 社会的，

倫理 的に 根源的な問題を提起す る こ とに な つ た．

　先天 異常 の 出生前診断の 進展 の 背景に は
，
1）乳

児死亡 率 の 低下に ともなつ て 少産少育傾 向が定着

し，よ ヴ良 い 資質を備 えた 子供を求め る親の 願望

が強 ま りつ つ ある社会的情勢 ， 2） 遺伝病 の 発生 メ

カ ； ズ ム とそ の 本態 の 解明が着実に 進み染色体 レ

ベ ル か ら，現在で は生 命科学を駆使 し て 遺伝 子 レ

ベ ル ま で 解析が で きる よ うに な つ た こ と ， そ して
，

3） 出生前 診 断 に も多年 の 経験 の 積重 ね に よ り

ec　k な技術的改良お よ び新 し い 手技の 開発に 努力

が加 え られ 安全性が 向上 し診断可能 な病気の 種類

も多様 化 し て い る 点が あげ られ よ う．講演で は 診

断対象を遺伝病に 限定 し ， 妊娠前半期に 行われて

い る侵襲的手技 に 的をし ぼ り， そ の 診断価値 ， 有

用性 な どに つ い て 解説 し
， 胎児医学 に お け る位置

づ け を明確に した い と思 う，

　  羊水検査法 ：羊水穿刺 に よ る出生前診 断の

最初 の試み は，1956年 Fuchs　et　al ．に よ つ て 行わ

れた X ・連鎖遺伝病 の 保 因者 に 対 す る 羊水細 胞 の

性 染色質 に よ る胎児性別判定 に 始 ま る．そ の 後飛

躍的 に進歩 し た細胞遺伝学研究に よ りある種の 先

天異常 と染色体異常との 関係に 対す る新 しい 知 見

が得られ る よ うに な り， 胎児診 断を 目的 として羊

水細胞 とい う胎児由来の 細胞が注 目され る よ うに

なつ た ．1966年に なつ て Steele　et　al．が 始め て 培

養羊水細胞 に よ る胎児染色体分析に 成功 し た ．時

期を 同 じ く し て Nadler　et　al．は 培養羊水細胞中

の 酵素活性を分析す る こ と に よ り数多 くの 先天性

代謝異常の 出生前診断 の 可 能性 を示 唆 し た．そ の

後次か ら次 へ と羊水細胞 に よ る染色体異常ある い

は 先天性代謝異常 の 出生前診 断 の 成功例 が報告 さ

れ た ，欧 米に お け る こ れ らの 情況に 刺激 され ，1971

年わ が国 で も研究班 が編成 され る に 至 り，長年 に

わ た る調査研究が行われた ．そ の 結果 ， 羊水穿刺

技術 は 年 々 向上 し安全性 も確立 し，羊水検査 は 急

速 に 臨床 に取 り入 れ られ，今で は 出生前診断の 象

徴的存在 となつ て い る，

　  絨毛検査 ：羊水検査の 最大の 問題 点は，穿刺

可能な妊娠 17週前後 ま で 検査を待た なけれ ぽ なら

ない こ とで ある．した が つ て 受診 者は こ の 時期ま

で 不安 と焦躁 に 悩 ま なけれ ば な らな い ばか りか
，

妊 婦 の 多 くは 胎児の 存在を強く意識す るよ うに な

りそ の 精神的苦痛 は 計 り知れ な い も の があ る． こ

の 問題を 解消す べ く努力 され開発 された の が妊娠

初期絨毛検査で ， 1980年代 に な つ て 試験的な臨床

応用がすすめ られて きて い る．また近年 ， 生命科

学 の 進展は 遺伝病 の解析 に 殆 ど革命的 とい え る威

力 を発揮して お り，遺伝病の 本態 を DNA の レ ベ

ル で 捉 える こ と が で きる よ うに な つ た が
， 絨毛検

査の 予期せ ざる利点は DNA 解析 に よ る遣伝病 の

出生前診断 に 広 く応用 で きる こ とで ある．代表的

な 二 つ の 検査法 に 加 え ， 最近で は 胎児鏡 ， 胎児血

採 取 ある い は 胎児組織採取な ど手技も高度化 し
，

多彩な診 断法 が病気 の 種類 に 応 じて 適用で きる よ

うに なつ て い る．こ れ ら出生前診断 の 現況に つ い

て は 最近 の 全国調査に もとづ き論及 した い ．

　出生前診 断ρ将来 の 最重要課題 は
， 診断 され た

先天異常に 対す る胎内治療で ある．我 々 は そ の 可

能性 を模索し，究 極 の 理 想に 向か つ て 研 究努力 し

な けれ ぽな ら な い ．現時点で もすで に 2 ・3の 遺

伝病 で は 母体薬物投与 が成功 し た と い う報告が み

られ ， そ の 萌をみ る こ と が で きる ．近 い 将来，出

生前診断は 確立 され熟成 した胎内治療 と連携 した

ときに 初め て その 究極 の 目標を達成 し た こ と に な

り， 新た な医学，そ し て 医療 の 発展 の
一

翼 を担 う

こ と に な ろ う．
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