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P ．−299　 　 遺伝 子診断 を併用 した胎 児性 四肢短

縮 症 の 鑑 別 診断 の 試 み

P − 300
前診断

3 次元超音波法に よ る 胎児 奇形 の 出生
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［目的］胎 児牲四 肢短 縮症 に は、四肢短 縮以外 に

特 に合併症 を認 め ず 、精神 発 達 に も問題 の な い ア

コ ン ドロ プ ラ ジ ア や 、呼 吸障害な どの 電度 の 合 併

症 が あ り、ほ とん ど が 生後 ま もな く死 亡す る致死

性 四肢 短縮 症 ま で 、様 々 な病態 が 存 在す る。近 年

遺伝子 異常が こ れ らの 疾患で 報 告 され て お り、出

生 前診 断 を 含 め て 、 こ う し た 胎児性四 肢鯨縮症 の

正確 な診断 に 応用 され て き て い る 。我 々 は ア コ ン

ド ロ プ ラ ジ ア 症例 で の 遺伝 F異常 を報告 し て き た

が 、 今 回 新た に 致死 性 四 肢短縮症 と診 断 され た症

例 の 遺伝子 異常 の 検討 を行 な っ た。　 ［方法 ］ 当科

で 妊 娠分 娩管理 を行 な っ た 胎児性四肢短 縮症 の 症

例 に 対 し て 、ア コ ン ドロ プ ラ ジ ア や 致死性四 肢短

縮 症 の 遺伝 子 異常 が報告 され て い る 、線維 穿 細胞

成 長閃子 受容体 3　（FGFR3 ） の 遺伝 壬変 異 の

検 索 を行 な っ た。　 ［成績］臨床 的に ア コ ン ドロ プ

ラ ジ ア が疑 わ れ た 症例 で は 、報 告の と お り FGF

R3 遺伝 子 の 1138番 目 の cDNA で 、 2 本 の 染色

体 ア レ ル の うち ユ 本 で 正 常 の G が A に 変異 し て い

た。ま た 、臨床的 に致死 性四 肢短 縮症 と診断 され

た症 例 で は 、 1司 じ部位の 遣伝子 が 、両方 の 染色体

ア レ ル に つ い て G が A に 変 異 し て い た 。 　［結論］

ア コ ン ドロ プ ラ ジ ア の 異常 に つ い て は こ れ まで の

報告どお り で あ っ た が 、致死性 四肢 短 縮症 に つ い

て は 、本症 例 が 正 確 に は 致死性 四 肢 短縮 症 で は な

く、ホ モ 接 合 体 の ア コ ン ドロ プ ラ ジ ア で ある こ と

が 判 明 し た 。 こ の 病 態は 両親 が ア コ ン ドロ プ ラ ジ

ア で あ る 場 合 は 理 論 的 に 25 ％ に 発 症 す る が 、本

症 例は 健 常者 の 両親 よ り発 症 し て お り、確 率的 に

は 極 め て 生 じ に く い もの で あ る． こ の 遺伝 7一が 特

に 突然変異 を起 こ しやす い 遺 伝 r一で あ る と の 報 告

も あ り 、 非常に 興 味深 い 病 態 で あ る ．

［目的］新 し く開発された 3次元超音波診断装置 を 用

い 、 正常胎児の 外表構造 の 描出率 、 胎児奇形の 出生

前診断へ の 有用 性 に つ い て 検討 した 。 ［方法］妊娠9週
か ら40週まで の 正 常胎 児55例、胎児奇形 5例 （胎児腹

水1例、右側脳室拡大1例、18 トリソ ミ
ー2例、十二 指

腸 閉鎖1例）を 対象と した 。 使用機器は Alok 睡SSD −

1700で 、 新 しく開発 された経腹用3次元超 音波プ ロ
ー

ブ （Aloka 　ASU −1000B ，3．5MHz ）を用 い た 。 デ
ー

タ
ー

取り込み の ための 走査時間は細 秒で、走査終了 と同

時 に 3次元超 音波像が表示される 。 正 常胎児 で は、顔

面 、 上肢 、 手指 、 躯幹、隣輪 部、外性器 、下肢 、 足

指の 描出率に つ い て検討した 。 1威績1フ ァ
ー

ス トトラ

イメス ター （14週未満） （ll； S）に お ける描 出率 は、
顔面40％、上肢60％、手指40％、躯幹100％ 、 臍輪部
即 ％ 、 外性器 0％ 、 下 肢60％、足 指20％であ っ た 。 セ

カ ン ドトラ イ メ ス タ ー （1樋 か ら28週未満） （n＝

25） に お け る 描出率 は 顔面68％ 、上 肢 96％
、 手指72

％ 、躯幹 96％ 、臍 輪 部 24％、外性 器 20％、下肢88

％、足 指56％ で 、 サ ー ドトラ イ メ ス タ
ー （28週以

降） （n ＝ 25）に おけ る それ は、それ ぞれ 80％、96
％、72％、92％、24％ 、52％ 、

96％ 、
60％ で あ っ

た 。 胎児腹水 で は著明に 拡張 した 腹部が 明瞭に 描 出

で き た 。 脳室 拡大、十二 指腸 閉鎖 もそれ ぞれ空間的
な認識が容易に で きた 。

18 トリソ ミーで はoverlapping

伽 geガ 明瞭 に同定できた
。 ［結論］3次元超 音波法は 検

者及 び被検者に胎児 を空 間的に容易に認識させ る こ

とが で き、 母児の 絆に おい て より良好 な 関係 を保 つ

こ とが で きる の で は な い かと推察された 。 また出生

前診断に お い て もよ り有用な診断法とな りうる可能
性が示された。
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