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　　　　　　　　　緒　　言

　先天 性皮膚欠損症は 出生時に 限局性な い し広範

な表皮 ， 真皮 ， 皮下組織 ， ときに は 筋肉や骨 の 欠

損を認め る疾患で ある ．皮膚欠損が 頭部や四肢な

どに 限局する例 は 少な くな い が，広範 に 欠損する

例 は ぎわ め て まれで ある
1｝2）．私 どもは 全身性の 先

天性皮膚欠損症 の 1例を経験 した の で 報告する．

　　　　　　　　　症 　　例

　母親 ：20歳，未妊婦．

　家族歴 ：特記す べ きこ と は ない ．

　月経歴 ：初経 は 12歳 ， 月経 は 23 日型で 整順 ．

　既往歴 ：13歳 に 虫垂切除術．14歳頃 よ りて ん か

ん 発作が 出現 し，妊娠 8 週ま で フ ェ ニ ト イ ソ
，

パ

ル ブ ロ 酸 ナ ト リ ウ ム を服用 し て い た ．

　現病歴 ：最終月経は 不 明。無月経の た め 近医 を

受診し，超音波断層法に よ り妊娠 8 週 と診断 され

た ．同時期に 発熱， 嘔気 ， 嘔 吐お よび 口 内炎が 出

現 し た が
， 経過観察の み で 軽快 し た ．妊娠27週に

近 医 で 子宮内胎児発育遅 延を指摘 され た 。妊娠 31

週 に 破水 感 の た め 同医を受診 し，前期破水 の 診断

で 佐世保市立総合病院産婦人科に 紹介され入 院 し

た．

　入院時所見お よ び経過 ：母体 の 全身所見 に 著変

を 認め な か っ た ．内診所見で は ，外子宮 口 は 2cm

開大 し， ク ス コ 診 で 淡黄色透明な羊水の 流出を認

め た ．超音波断層法で は ， BPD 　70mm （26週 6 日

相当）， OFD 　86mm ，　 APTD × TTD ぽ 55mm × 49

mm と頭部 に 比 べ て 躯 幹が 小 さ く，
FL も41mm

（24週 2 日相当）と短 く，子宮内胎児発育遅延 と診

断 され た．羊水深度は 10mm で あ り ， 羊水量 の減

少を認 め た ．超音波断層法 で は
， 明らか な奇形 は

認め られ な か っ た．な お，分娩後 の 母体 の 血 液検

査で は ， 単純 ヘ ル ペ ス お よ び水痘帯状疱疹 ヘ ル ペ

ス の IgG 抗 体 価 が そ れ ぞ れ64倍 お よ び 32倍 で

あ っ た，

　入 院時の 胎児心 拍数モ ニ タ
ー

で 遷延性 徐脈が出

現 し た た め ，同日，胎児仮死の 診 断で 緊急帝王 切

開術が 施行され た．

　新生児所見 お よ び経 過 ：児 は 616g の 男 性で あ

り，る い そ うが 著明で あ っ た ，正常な皮膚は 左右
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図 1　 出生直後 の 全身像．ほ ぼ 全身 に わ た る皮 膚 欠損

　が 認め られ る．

讐1軽 ・

図 2　 新生児 の 頭 部．頭 部に は 頭 髪 は 認め ら れず，皮

　下 の 血管が 透 見 され る。

の 臀部に 存在す る の み で ，表皮の 欠損面積は 体表

面 積の 約 90％を 占め て い た ．全 身に わ た り皮下脂

肪 は な く，また ， 体毛は 存在 しなか っ た ．体表は

湿潤 で ，光沢があ り，血管 が透 見され た ，眼 球は

突 出 し，閉眼は で きな か っ た．下顎 は 小 さ く，下

顎形成不 全 が疑わ れ た（図 1 ， 図 2 ， 図 3）．出生

直後 は
， 四肢は 屈曲 し ， 啼泣が み られ た ． 1分後

の Apgar　score は ，心拍数，呼吸お よ び刺激 に 対

す る反応 が 各 2 点 お よ び筋緊張 1 点で あ っ た が，

皮膚色は scoring で きず ， 採点で きな か っ た。新生

児は 出生 後す ぐに NICU へ 搬送 された ．　NICU で

は 軽度の 陥没 呼吸 がみ られ ，低体温が持続 した．

灘 ｛潟 　／弁

図 3　新生児の 臀部．臀部 に は
一

部島状 に 残 存 し た 皮

　膚が認 め られ る．

排尿は 確認 され な か っ た ．胸部 レ ソ ト ゲ ン 撮影 で

は
，
RDS な どの 異常所 見は認め られなか っ た ．酸

素投与 と輸液 で 経過観察 され た が
， 37時間後 に 呼

吸不 全で 死亡 し た ，染色体検査 は 施行 され な か っ

た．

　胎児付属物所 見 ：羊水 は淡黄色透明で ，混濁は

認め られ な か っ た ．胎盤重量 は 330gで ， 組織学的

に 多発性 の 微小梗塞 と胎盤炎 の 所見を 認め た ．臍

帯に ば 異常 を認め な か っ た ，

　剖 検所 見 ：皮膚は 透明感が あ っ た，手 の 基節骨

は 認め る もの の ，手指骨 の 化骨を完全 に 認め る の

は右手の 親指だ けで あ っ た が ，指趾 に 数 の 異常は

認め られ な か っ た．胸 水，心嚢水 お よ び腹水は 認

め られず ， 心臓 の 4 室 に 拡張や 壁 の肥大 は 認め ら

れ な か っ た ，肺 の 形態異常は な か っ たが ，組織学

的 に 肺胞腔／間質比 は低 く，未熟間質が 多 い た め，

肺胞腔拡張が起 こ りに くい 状態で あ っ た と思わ れ

た ．腎 と脳 に 未熟性が認め られ た が，肝臓，膵臓，

腸管 な どに は 著変な く， 食道閉鎖や鎖肛 な ど も認

め られ なか っ た ．

　皮膚の 組織所見 ： 島状に 皮膚の 残存 した臀部の

皮膚残存部 と欠損部 の 移行した 部位 を生検 し
， 病

理組織学的検査を施行 し た ．皮膚残存部 で は ，角

質層 を伴 う表皮が存在す るが
， 表皮突起の 発育は

悪 く，汗腺 ， 脂腺，毛包等の 皮膚付属器 は 認め ら

れな か っ た ．皮膚欠損部 に は 真皮は 認 め られた が，

表皮 はな く， 皮膚残存部 と同様に 皮膚付属器 は 認

め られ な か っ た （図 4 ）．
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図 4　 臀部 の 皮膚 生検 に よ る 組 織像．皮膚残 存部 に は

　表皮 と角質層を認 め る が，欠損部 に は こ れ らが 認め

　 られな い ．

　　　　　　　　　考　　察

　先天 性皮膚欠損症 の 確定診断は 皮膚 の 組織学的

所見 に よる． 自験例で は ，病変部の 皮膚生 検で 表

皮が欠損 し，皮膚付属器 も認め られ なか っ た．

　先天性皮膚欠損症 は従来よ り数多 く報告 され て

い るが，そ の 多 くは 限局性 で あ り，広範な皮膚欠

損を認め る 例は 少ない
1｝』3）．Demme14 ）は ， 発生部

位に 関 し て ，single 　defectで は 頭部が85．8％を 占

め ，
つ い で 躯幹，四肢 の 順で あ り，multiple 　defect

に つ い て も頭部 の皮膚欠損 を伴 うもの の 頻度が最

も高 い と報告 し て い る．また 欧米で は
， 頭部 に 高

頻度に 発現 した とい う報告 が多 い
5｝5）．

一
方，本邦

で は ，以前 は 四肢あ る い は驅幹に 限局性又 は 多発

性に存在す る とい う報告が 多か っ た h：1）2），近年で

は ，頭部 に 限局性 で 単発 し て 存在す る と い う報告

例 が増加 し て きて い る
7）．しか し，全 身性 で し か も

広範な皮膚の 欠損を ぎた した症例 は 少な く， 体表

の 約 70％の 欠損が最も広範な例で あ っ た ，すなわ

ち ， 自験例 で 認め られた よ うな，全身の 皮膚の 約

90％が欠損 し た 症例 は きわ め て まれ と思わ れ る．

　本症の 原因に つ い て は い まだ 明らか なもの は な

い が ， 従来よ り次 の よ うな 説が提唱 され て い る．

すなわ ち，  遺伝的因子 の 関 tr．S）9），  多胎妊娠お

よ び紙様児 を伴 うこ とに よ り
剛 1），胎盤梗塞に ょ

る DIC の 発症が血 栓形成を 引 き起 こ し
， 皮膚の 壊

死 を起 こ す とい う説
12），  羊膜 の 癒着 ある い は 外

傷 に よ る皮膚欠損
1 ｝2）’），  トキ ソ プ ラ ズ マ

置3）
や梅

毒 など の 感染 の 関与 ，   先天 性表皮水疱症 の 亜型

とす る もの
，   妊娠中 の 薬物 の 関与，  原囚不明

の 発生異常など で ある．自験例で は ，妊娠初期の

感染，ある い は薬物の 長期服用の 病歴 よ り ，
こ の

よ うな 因子が関与 し て い る こ とが疑わ れ た ．

　 Friedeni4｝は 皮膚欠損 の 部位お よ び パ タ ーソ ，合

併症 お よび遺伝形式に よ り本症を 9 群 に 分類 し

た．彼の 分類 に よ る Group　8は 遺伝形式 と関係な

く，また身体 の ど の 部位 に も発生す る が，その 原

因 と して 感染，と くに単純 ヘ ル ペ ス や 水痘帯状疱

疹 ヘ ル ペ ス の 関与を挙げ て い る．さ らに 抗 甲状腺

剤 の 影響 に よ る 頭皮 の 欠損や 鎖肛 の 合併 も関連 し

て い る と述 べ て い る．自験例は全 身性 の 皮膚欠損

で ， 子宮内感染は 不 明 で あるが ， 抗体価や 諸症状

に よ りヘ ル ペ ス の 感染 が 疑わ れ た こ と に よ り
，

Frieden分類の Group　8に 属す る と思わ れ る．し

か し，抗て ん か ん薬が本症 に与えた影響 は 不 明 で

あ っ た ．また ，剖検 を施行 し た が，児の 皮膚，あ

る い は 妊娠週 数相当の 未熟性以外に 異常所見は な

く，肉眼的に 下顎形成不全が疑わ れ た が
， 外表奇

形は こ の 所見 の み で あ っ た．

　 自験例で は ，出生前 に超 音波断層法 を施行 した

が，子宮内胎 児発育遅延以外 に異常を認め なか っ

た．従来 の 文献に お い て も，出生前に 本症を診断

し得た 報告は な く，本症 の 出生前診断は 困難で あ

ろ うと思われ る．

　限局性 の 皮膚欠損例で は ，輸液，抗生 物質に よ

る感染 の 予防 ， 形成 外科 に お け る植皮術 な ど の 治

療 に よ り ， 拘縮や機能障害を残す こ とな く治癒す

る例が報告 されて い る． し か し，広範な欠損例を

救命 し得た との 報 告は な され て い な い ． こ れ らの

死因は 広範な皮膚欠損お よ び 肺 の 未熟性 の た め に

生 じた 呼吸不 全に よ る もの と推測 され，その 予後

は 不 良で あ る．今回 ， 私 どもは両 親 ， 産婦人 科医 ，

小児科医 の 同意の うえ で
， 保存的治療を行 っ た が，

児は 呼吸不 全 の た め 死亡 し た ．

　　　　　　　　　結　　語

　 全身の 皮膚が約90％に わた り欠損 した 先天性皮

膚欠損症 の 1例 を 報告 し た ．
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