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　　　　　　　　　緒　　言

　Ora1−Facial−Digital （OFD ）症候群 は ，1954年

Papillon−L6agさ　and 　Psaume6）に よ り 口腔 ・顔面 ・

指趾の 各領域に種 々 の 異常が合併す る先 天 性奇形

疾患と し て 報告 され た ．

　今回 ，出生 前 に 超音波断層映鱇に て ，Dandy・

Walker 症候 群を疑い
， 出生後 OFD 症候群 と診断

し
， そ の 家系を 調査 し た の で 報告す る．

　　　　　　　　　症 　　例

　患者 ：M ．N ．23歳 6 ヵ 月　 2 回経妊 1回経産．

　家族歴 ：両親が い と こ 同志 の 血 族結婚．今回罹

患児分娩後 ， 家系調査 に よ り本妊婦 の 祖母，母，

妹が OFD 症候群で ある こ とが明 らか に され た．

本妊婦 の 祖母 に は 足趾第 1趾 の 扁平 ，
口 腔内腫瘍

が認め られ た と い い ，42歳 の とき腎疾患で 死亡 し

た ．母の 左第 2指が内側に 屈 曲し て お り，舌に腫

瘍が認 め られた ．43歳 の 時か ら腎疾患に 罹患 し て

腎透析中で ある．妹に も生下時 よ り舌腫瘍，舌尖

亀裂，歯列 不 整 が認め られた （写真 1）．腎疾患は

認め て い な い ．

　既往歴 ：21歳虫垂切除術．指趾 の 異常， 口 腔 ，

顔面 の 異 常は 認 め られ な い ．

　月経歴 ：初経 は 13歳 1 ヵ 月，周期 30日で 整順．

写真 1　 患者の 妹 ，

　 （b） を示 す．

晉腫蕩， 舌尖亀裂 （a ）と歯列 不 整
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写真 2　妊娠39週 0 日 の 超音波断層法所見．胎児側脳室 の 拡張〔写真左），第 4 脳室の

　拡張 と小脳虫部 の 欠損 （写真右）を示す．

持続 7 日間．月経時障害 と して 軽度 の 下腹痛を訴

え て い る．

　結婚歴 ：21歳 5 ヵ 月で 健常男子 と結婚．

　妊娠歴 ： 2 回経妊 1回 経産．2，690gの 健常女児

を分娩 した が ， と くに異常は 認め られ な か つ た．

　妊娠経過 ：昭和60年 6 月21 日
，

7 日間を最終月

経 とし て 無月経 とな り，昭和 60年 8月 16日当科受

診 し妊娠 8週   日 と診断 した ．妊娠 31週 3 日の 超

音波断層像で 胎児側脳室の 拡張が認め られた ，妊

娠38週 4 日胎児側脳 室，第 4 脳室の 拡張， 小脳 虫

部 の 欠損像を認め
，

Dandy ・Walker 症候群 の 疑 い

で 入院 し た．

　入 院時所見 ：身長 155．Ocm ， 体重60．Okg， 子宮

底34．5cm ， 腹囲92cm ， 尿蛋 白 （→ ，尿糖 （一），

血 圧 124／60mmHg ．

　入 院後の 経過 ：妊娠 39週 0 日超音波断層法で 胎

児側脳 室第 4 脳 室の 拡張 ， 小脳 虫部 の 欠損を認め

た （写真 2）．

　 し か し超音波断層法で 顔面， 口 腔，指趾 に 明 ら

か な奇形を 証明す る こ とは で きな か つ た．

　妊娠 39週 5 日 ，
Dandy −Walker 症候群の 診断に

て 児頭 へ の 侵襲 軽減 目的 で 帝王 切 開術 を施 行 し

た．

　児は 2，670gの 女児 ，
ア プ ガ ース コ ア

ーは 1 分後

9点， 5 分後 9点で あつ た．

　新生児所見 ：頭皮乾性 ，
上 口 唇 と歯槽索状癒着 ，

分葉舌，舌腫瘍，左 第 1指扁 平 ， 右第 1指 の 変形，

鼕 胥

灘

写 真 3　新 生児 所 見．そ れ ぞ れ 頭皮乾性 （a），分葉舌，

　舌腫蕩 （b），右 第 3指第 4 指合指症 （c ），右第 1指 の

　変形 （d），左第 1指扁平 （e ），右第 1趾扁平 （f）を 示

　す．

右第 3 指第 4 指合指症 ，

た （写真 3 ）．

右第 1趾扁平 が認め られ
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写真 4　 頭部 CT 所見 （a） と MRI 所 見 （b），各 々 左 右 側脳 室 の 拡張，小脳虫部 の 低

　形成 Ca），側脳 室の 拡張 ， 脳 実質の 希薄化，小脳 虫部 の 低形成 （b）を示 す．

　 　　 　　 　 図 1　 本症例の 家 系図

口 ：健 常 男 性，○ ：健常 女 性，● ：OFD 女，◇ ：人 工

女壬娠 中絶，　／　：患者　（木人 ）

　新生児頭部 CT 像で 左 右側脳室の 拡張，小脳虫

部 の 低形成を認 め た （写真 4a）．

　 MRI で 側脳室 の 拡張，脳実質 の 希薄化，小脳虫

部 の 低 形成 を認 め た （写真 4b）．

　以上 よ り OFD 症候群 と診断 し た ，

　児の 経過 ：水頭症の た め 昭和61年 5 月 16日 （生

後52日）シ ャ ン ト術を 施行し ， ．経過観察中で あ る．

平成元年 10月現在 ， 身体的 ， 神経学的に 重度 の 障

害を認め て い る ．家庭で 哺育中 で ある．

　家族発生 調査 ：図 1 の 家系図通 り OFD 症候 群

が祖母 ， 母 妹に 認め られ た ．

　　　　　　　　　考　　察

　Ora1−Facial・Digital （OFD ）症 候 群 は 1954年

Papillon−L飴 g6　and 　Psaume61 が 口 腔 に 口 蓋裂 ，
口

唇裂，と くに 正中唇裂，舌小帯 の 異常，舌分裂，

舌腫瘍 ， 顔面 に前頭部突出，下顎発育不 全 ， 両 眼

隔離症，扁 平 鼻 ， 広鼻 ， 鞍鼻 ， 指趾 に合指症 ， 外

指症，三尖 手，短指症 ， 屈指 ， 斜指 ， 彎指症な ど

の 種 々 の 奇形 を 合併 し ， その 他精神発育遅滞等を

合併 し た 疾 患 と し て 報 告 し て 以来，欧 米 で は

Rimoin　et　 aL71 の 報告ほ か が あ り， 本邦 で は 吉田

ら
5）

， 佐藤 ら
3）
，菅野 ら

4｝

，宮崎ら
2），黒住 ら

1）
の 報告

が あ る．吉 田 ら
5）
に よる と本邦 で は 35例 が 報告 さ

れ て い る． し か し こ わ、ら は 主 と し て 分娩後の 先天

奇形 を取 り扱 う 口 腔外科，形 成外科 ， 皮膚科な ど

の 領域 か ら の
， 出生後 に 診断 された症例 の 報告で

あ り，胎児期に 発 見され た 異常が
， 本症診断の 契

機 とな つ た 報告例は な い 。

　OFD 症候群 は Rimoin　et　aL7 〕に よ つ て 遺伝形

式や発現症状 よ り 1型 と II型 に 分類 され，最近で

は III，　 IV型 も加 え られ て い る． 玉型は X 染色体優

性遺伝 で 男性 は 致死 的 とい わ れ る． II型 は 常染色

体劣性遣伝 で 両性に発現する．III型 は眼球運動の

異常， IV型 は 経 骨 形 成不 全 を伴 う．OFD 症候群 に

は 顔面， 口 腔，指趾 の 症状 の ほ か に 皮膚症状 ，知
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能障害 ， 水頭症，腎疾患が 出現する こ とが ある．

皮膚症状，知能障害 ， 水 頭症は 比 較的 1 型 に 多 い

とされ て い る．

　今 回経験 し た OFD 症候群 は ， 家系的 に 4 世代

に わた り発症 し て い る．遺伝形式は 不 明 で 今後さ

らに 調査 の 必 要性 が ある が
， 女性の み に発症 して

お り水頭症を 合併 し て い る こ とか ら 1型と考 え ら

れた ． 1 〜IV型 を分類す る こ とは 遺伝相談上重要

で ある が ，明確 な分類は 困難で ある ．遺伝形 式や

発現症状は 児の 神経系の 発育遅滞や 生命予後 に 密

に 関連す る た め ，出生前に 診断す る こ と は意義が

大 きい と思わ れ る．

　　　　　　　　　　結 　　論

　以上妊娠中 ， 脳 室内異常か ら発見 され た OFD

症候群の 1 家系 を報告 した ．本症は まれ な先天異

常 で は ある が
， 胎児診断で 脳室内異常が認め られ

た 場合，家系調査を行 つ て 多発奇形を探査す る必

要が ある こ とを示唆す る症例 と考 え られ る．
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