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脳横径測定の意義
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ー
ゼ欠損症の遺伝子診断
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【目的】胎児超音波ス ク リーニ ングの
一

環 として

小脳横径（transverse   rebellar 　dia皿eter ：TCD）

を測定し、 妊娠週数の指標や先天異常の 早期発見

に おける有用性につ いて検討 した 。

【方法】検討対象は、 妊娠初期に頭臀長で妊娠週

数を確認 した胎児で あり、内訳は正常発育群240

例とIUGR群15例で ある。 なお 、
　IUGRの診断は 、 大

横径 ・大腿骨長 ・躯幹断面積か ら推定体重を求め 、

仁志田の標準曲線か ら一1．5SD以下であ り、奇形の

ない もの とした 。 これらの 胎児を対象と して 、 大

横径を測定する際の 透明中隔腔と四丘体を とおる

断面の ほか に 、 側脳室前角と後角をとおる断面、

透明中隔腔と小脳をとおる断面で 超音波画像診断

を行 っ た。

【成績】  妊娠週数に伴い
、 TCDはほぼ直線的に

増加して お り、 両者間には r＝O．　98と有意 （Pく0．002）

な正の相関関係が得 られた 。   しか し、 妊娠20〜

25週では 、 TCDの 増加速度が一
時鈍 る傾向が見ら

れた。   IUGR群 と正常発育群との 間に、　TCDの 有

意差は認め られなかっ た。   18トリソ ミ
ー

で は、

妊娠28週で小脳の 低形成が観察されて おり、さら

に大槽の拡大（10mm以上）も認められたが 、 妊娠21

週で の 低形成は確認で きなか う た 。

【結論】TCDは、胎児の発育状況にか かわ らず妊

娠週数を正確に反映 してお り、 妊娠週数の 良い指

標と考え られる。また、18トリソ ミーな どの 染色

体異常の場合、 妊娠中期以降での診断には有用と

思われる。

［目的］Steroid　 su ！fatase（STS）欠損症は伴性劣性

遺伝形式を とる先天代謝疾患 である 。 遺伝子診断

と して はcloning されたSTSの cDNA をprobeと した

Southern　 Blot法に よ り、STS 遺伝子の欠失を証明

する方法が行わ れ て い る 。 今 回我々 は、PCR 法 に

よ る STS欠損症の診断法の確立 を目的 と した 。 ［方

法］研究対象は 既 に胎盤組織ある い は白血球の

STS 活性の測定に よ り、 酵素欠損が証明さ．れた 6

例 （2−・20才）で ある 。 STS 欠損症の 患者血液よ り

白血球を分離 した後にDNA を抽出 した 。
　 STS遺伝

子はお よそ 140Kbp で 1（綱 の exon を持 っ て い る こ

とが知 られ て い る の で 、exon 　1お よびexon 　lOに対

してprimerを合成 した 。　 PCR は常法に 従 っ て行 い
、

DNA1 μ g を鋳型 と しprimerの armealing は59℃ で

30cydesを施行 した 。 抽 出 した DNA がPCR 法の鋳

型 として適切か どうか の確認に は 、 β・globin領域

を同時に増幅 して positive　control と した 。 増幅 さ

れたDNA 産物 に つ い て agarose 　gel電気泳動 を行 っ

た 。 ま たcontro1 と して正常人 を対照に増幅 された

exon 　1および6xon　lOに相当する部分を電気泳動後

gelよ り切 り出し て se （｝lencing を行 っ た 。 ［成績ユ（1）

正常人で は214bp（exon 　1）、414bp（exon 　10）の大き

さの PCR 増 幅 DNA 産 物が 得 られ た 。 direct

sequenCing の 結果、増幅産物は cDNA の 塩基配列よ

りexon 　1、　 exon 　10に相当することが確認された 。

（2）STS 欠損症の 6症例に お い て はす べ て 該当する

PCR 産物は得 られず、　 Southern　 Blot法によ りSTS

遺伝子の欠失が証明された 。　 ［結論］PCR 法 を導

入 したSTS 欠損症の遺伝子診断法 を確立 した 。 本

法が STS 欠損症の 出生 前診断、　 screening に有用で

ある こ とが示さ れ た 。
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