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　羊水検査 は，外界と隔離された環境の 〔‡〕で生冐 している胎児の 病態 ・発育 ・機能分化の

ための 情報 を得るための 手段と して用いられる．羊水検蛮が産科臨床において，そ の 意義

が認 知され，多用 されるよう にな っ た背景 には，検査結果の 精虔向上の みならず検査の内

容も充実 して きた ことがあげられるが，特筆すべ きは超音波診断装置の 改良と器具の 普及

によ り羊水穿刺の 抱える危険性が飛躍的に減少 したこ とも重要な点の
一

つ であ る．羊水検

査から得られる胎児情報の うち ， 日 常診療の 現場において 臨床的診断価値の高 いもの に つ

い て触れる，羊水検査は目的によっ て大き く二 分される，一
つ は，妊娠の 前半期 に行われ

る ， いわゆる genetic　amniocentesis で ，染色体分 析や 先天代謝異常の 出生 前診断 に

用い られる，もう一方 は妊娠の後半期 に行われる胎児管理の ための diagnostic　amnio −

centesis で，胎児 well −being や胎児発育 とくに機能面 での 分化を捉 え 、体外環 境 に対

する適応能を知るの に用い られる．

　羊水穿刺法

　 1）実施の時期

　胎嚢が超音波で観察され
一

定の大きさをもつ ようになれば，いつ で も羊水穿刺は可能で

あるが ， 妊娠初期では羊水量 もわずかで間隙も小さく困難でかつ 流産率も高い の で実施さ

れるこ とはほとんどない，検蛮 に必要な採取量 （12〜 20ml）と全体の羊水鑿 との相対的

な割合から妊娠前半期の 羊水穿刺は妊娠 15週以 後に行われる．一方 、妊娠後半期 に行わ

れ る羊水穿刺 は羊水過多などがなければ危険で胎 児穿 刺な どの 副作用 の 出現 率が高 くな

る，理由と して は  胎児が羊膜腔を占める割合が高く、羊水穿刺の 間隙をみつ けるの が困

難なこと，  外 的刺激に対 して 子宮筋の感受性が高い 時期で ，羊水穿刺 によ り陣痛発来を

来す ことがあること，  子宮壁や周辺組織の 血E は怒張 し，血管を傷つ けた際に運悪 く羊

水が 血簷内 に逆流す るような事態になれ ば羊水塞栓を惹起す る恐れがあることなどであ

る，妊娠後半に羊水穿刺を行う必要があるときには緊急事態の発生 に対応できるよう酸素

ボンベ ，マ ス ク、点滴セ ッ ト，補液，強心剤などの 準備を して おくこ とも大切 である，

　2）方法

　  直前に排尿させて 膀胱を空に してお く，  超琶波診断法で胎盤 ・胎児の位置を確認 し，

で きるだけ大きな羊水ポケ ッ トをみつ け、安全な穿刺部位 を決め る （胎盤が 子 宮の 全面 を

被っ てお り穿刺も止 むを得ない場合に は胎盤を穿刺して羊水を採取 して もほとんど問題な

い ，事実 r 絨毛採取で は胎盤自身 に針を刺 して 吸弓1採取 して いる），  下腹部全体を十分

にイソジンなどで消毒 しイソジンはハ イボアル コ
ー

ルで除去する ，   超音波プロ
ーブの 皮

膚接着面 に十分盪のゼリ
ー

を塗り，使い捨ての 滅菌手袋を装着 し滅菌 した薄 いビニ ール袋

で プローブ全体を包む，  超音波プロ ーブが皮膚に直接に 接着する面 の 気泡を圧出する，
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  滅菌 した皮膚面にブロ
ーブ を当て 予定穿刺部位の 胎児，胎盤，羊水ポケ ッ トの 状況を再

確認する，  注射器 （染色体分析の みの 検査 には12mt の デ ィ ス ポーザブル の もの を使用

しZ いるが性別判定と酵素分析など複数の項目が必要な時は20mlの 注射器を使用）に23
グージのカテ ラ ン針 （妊娠後半で羊水中の 細胞成分が多 く採取に時間がかかるこ とが予測

される場合 には 19グ ージの 針）を装着 し，超音波画面 をみ ながら針の 進む方向を確認 し，

目的の羊水ポケ ッ トに誘導する （羊水ポケ ッ トに入 っ た針の 先端は高輝厦で注射器と同調

して 動 くの で容易に確認で きる）t   羊膜腔 に針の 先端が入 っ たらゆ っ くりと注 射筒を弓1
き羊水が吸弓1されるの を確認する ，   必要量の羊水が吸弓1採取できたら抜針 し、穿刺部位

を軽 くガーゼで 圧迫 して 出血がなければパ ッ ド付き絆創膏を貼 っ て
『
15〜30分経過を観察

し，胎児母体に異常がな ければ帰宅させる．妊娠後半の羊水穿刺は何爭が起こるか予測で

きないの で当日 は原則として入院とする，

　 3）合併症

　羊水穿刺を創始期で超巷波装置もなく盲 目的に行っ ていたころの合併症の発生頻度は高

く7％程虔の 胎児喪失率 （流産や死 産）で あっ たが，超音波 診断装置の 利用 によ り激減 し

今では0．3〜0．1％程度である，合併症と して 認められるの は腟か らの 羊水の 漏出や 流産で

ある．羊水の 漏出のみ で あれ ば数日間ベ ッ トで安静を保ち，抗生剤を投5 すれば自然に止

まり，その 後の妊娠経週は問題なく推移する，これは穿刺部位から羊水の漏出 と思われ る

が，原因としては絨毛膜羊膜炎の 存在が考えられる．破水から流産に至 る例は頸管無力症

が原 因とな っ て いるこ とが多い ，これら合併症 を防ぐに は，少なくとも穿刺予定 日の 1

週間前に は内診，腟鏡診を して お くべ きで ある．雑菌はもとよ りトリコ モナスやカンジダ

による炎症が 診断されたら穿刺まで に治療を完遂 して お く，直接，流産に移行す る頸管無

力症は重大で 、内診指で 子宮ロが開 大 してい るかどうか検査 し，前歴の ある妊婦 には経腟

超音波装置で頸管の短縮や内子宮ロの 開大の有無を再チ ェ ッ ク してお く，この ような妊婦

は安静 ・入院を勧める，子宮収縮が発現 し軽度で あ っ ても頸管の 聞大がすすめば頸管縫縮

術の 適応となる．

　最近、羊水穿刺により子宮摘出を余儀なくされたケースを経験 しτ いる．不育症の 妊婦

で免疫療法後に初めて 妊娠 中期 まで 経過順調 に経過 したが 高 齢の ため 強 く羊水穿刺を希

望，胎児 に染色体異常はなか っ た．その 後の 経週も順調で 貴重児であ っ た ことか ら帝王 切

開が選択され健常児を出産，数年後t 卵巣嚢腫を指摘され内視鏡下手術が試みられたが腹

腔内癒着がひ どく開腹術 に変更 し摘出された．この ような女性が再度妊娠 し来院 し前回 同

様 に免疫療法の 後妊娠が成立 した．経過は順調で，妊娠 15週 に羊 水診断 を希望 し来院 し

た．型の こ と く羊水穿刺を行い帰宅 したが ， 夜半から発熱を来 し近医を受診 し抗生剤の 投

5 を受 けたが全身状態は増悪 しプ レシ ョ ッ ク状態 となり某大学病院に転送された，可 能な

限りの 治療が試み られたが、敗血症，多臓器不全を来 し止むを得ず感染源である子宮が摘

出され救命された．手術時の所見で は S 状 結腸が子宮を横断 しその 部位 に穿刺痕が認め

られた ，総合 的に判断すると S 状結腸の誤 穿刺により大腸菌が子宮内 に運 ばれ、子宮 内

炎症から胎児死亡，弓1き続いて 子宮全体に炎症が波及 し敗血症から多臓器 不全 に至 っ た と

思 われる ．この ケ
ー

スが我々 に与えて くれた警鐘は前回に帝王 切聞を含め開腹術を受けた

ような妊婦には我 々が体験 したような羊水穿刺の危 険性を十分に説明 し熱発 とか腹膜炎 を

疑うような症状がみ られたらただちに 担当医を受診し早期から強力な化学治療を開始すべ

きで あろうというこ とであ る．

　い くら超音波装置 を駆使 して も腹腔内における子宮 へ の 腸管の 癒着の 有無や存在部位の
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予知は困難で，運悪 く穿刺部位 に選んだ孑宮壁に腸管が 強固に癒着 して いれ ば，腸笆を穿

通 した針が腸在雑菌を子宮内に持ち込 み 感染が成立すれば胎児が死亡に至 るの みならず，

病態が進行すれば子宮摘出が余儀な くされるような重篤な事態 も起こ り得よう．このよう

な妊婦 には理 論的には絨毛採取の ほか に完璧 な回避法はな く開腹術を受 けた妊婦に羊水穿

刺をする際には発熱や腹痛などの検査後の発症の有無に注意し実施者 とただちに連絡が取

れるよ うな体制作りをしておく．

染色体分析，先天代謝異常検査 ，サー
フ ァ ウタン ト

　染色体分析

　羊水 による胎児染色体検査は，次の ような夫婦か ら希望があり，検査の 目的や意義に つ

い て十分な理解の 得られた塲合 に行う
v
．

　  夫婦の いずれかが染色体異常の保因者

　  染色 体異常児を分娩 した既住をE する妊婦

　  高齢妊娠

  妊娠初期超音波検萱で 胎児 に染色体が疑われるような特徴的な所見がみつ か っ た妊婦

　  母体 血溝マ
ーカー検査で高値の結果が得られ、どうしC も羊水検査で異常の有無を確

　 　認 したい 妊婦などが適応になる，

　染色体分析を対象として 異常の 発生頻度を検討する と、  の 保因者が
一番高く異常検出

率は20〜30％ ， 次い で  の 超琶波でみつ か っ た頸部浮腫 （nuchal 　translucencyな ど）

で 20％前後，最近 、話題 にな っ た  の 母 体血 清マ
ーカ ー検査で は3〜 5％であ る，染 色 体

分析の適応の 70％は  高齢妊婦に対 して 施行されて い る．21トリソミ
ー

に代表される ト

リソミー個体の出生は母体年齢依存性に禹くなるこ とが知られてお り，結婚年齢の高齢化

に伴う高齢妊娠の増加が羊水診断率を高める原因ともな っ て いる．適応 は検 査の もつ リス

クと異常児が検出される率、すなわちベ ネフ ィ ッ トによっ て決められ る．羊水穿刺の 危険

性はほぼ1／300で あるが年齢依存の ダ ウン 症の 出産率が 1／300程度 になるの が 35歳 頃か ら

であ り，35歳以上の 妊婦を対象 として 染色体分析を行っ てい る施設が 多い ，21トリソミー

児の 検出率 は母体年齢35〜39歳では1．5〜2，0％，
一
方，40歳を越える と急激に上 昇 し4．5

〜 5．0％と上昇する，かつ て は羊水検 査の 最大の 理 由で あ っ た  の 染色 体異常児を分娩 し

た既住がある妊婦に おける異常検出率は2．O％前後で ある．

　羊水による胎児染色体分析も
一

般的 にな っ たが自施設で 対応 して い るとこ ろはほとんど

な く臨床検査会社に発注 してい る施設が多い ．採取した羊水は滅菌状態を保つ こ とは必須

で，保存法 ・輸送法あるいは時期などにつ い r は前もっ て臨床検査会社に訊ねておく，

　先天代謝異常検査

　羊水分析される先天代謝異常症の種類は多彩で、一施設ですべ て分析可能 とい うわけに

はい かず，検資可能な施設に検体を移送する必要がある．検査を依頼する場8 には検査可

能かどうかを確認 し，検体は羊水と しτ送 っ （よいのか ，培養細胞の 状態の方がよいのか，

また輸送するには温度を何度位に保つ 必要があるのか，相手先 に検体が届 く日時などを綿

密 に打ち8 わせ て おく，出生前診断が可能な先天代謝異常には羊水の み で診断できるもの 、

培 養羊水細胞によ り診断できるものがあるのでこの ことも知 っ て お くとよい （表1）．

サーフ ァ クタン ト

羊膜腔は胎 児の 生活の 場であ り，羊水には胎児臓器の 成熟に伴 っ て代謝された物質を含
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（表 1）　 羊水診断可能な先天代謝異常症

羊 水 に よ る胎 児 診断

　ムコ 多糖体蓄積症

　 メ チ ル マ ロ ン酸 尿 症

　プ ロ ピ オ ン 酸血 症

　 イ ソ バ レ リン 酸血症

　 ア ル ギニ ノコ ハ ク酸 尿 症

　 シ トル リン血症

　1−ceH 病

　Tay−Sacks病
培養羊水 細胞 に よ る胎 児診断

　ム コ 多糟体蓄 積症

　 シ ス チン症

　 トcell病

　Fabry病

　Nlemann−Plck病
　Chediack−Higashi病
　Menkes 病

　色素性乾皮症

　Pompe 病

　Tay −Sachs 病

　Sandhoff病
　GM1 一ガ ン グ リオシ ド

ーシ ス

　Gaucher病
　異染性 ロ イ コ ジ ス トD フ ィ

ー症

　Krabbe 病

　Hurler病

　Hunter病

　ガラ ク ト
ー

ス 血症

　 楓 糖 尿 病

　フ ロ ピオ ン酸血症

　 メ チ ル マ ロ ン 酸尿症

　Lesch −Nyhan 病 　 　 　 　　 　 　 など

st が迅速で簡便な方法で しかも陽性予測値が信頼性が高い こ とから多用されτい る，

近、呼吸窮迫症候群に対する 人工 サー
フ ァ 0 タン ト補充療法が著効を示す こと，胎児肺成

熟促進 には，糖質コ ルチ コイ ド、サイ ロキシ ン，ア ミ ノフ ィ リン、β
一ア ドレナ リン作動

薬の 効果が報告されて い る．

むよう になり，これらの 臓器特異的な代

謝産物を測定すれば胎児諸臓器の 機能的

成熟の度合いが判定できる，羊水中に検

出される物質の 量的変化が胎児成熟をよ

く反映 し，臨床的にも応用可能なもの に

肺サ ー
フ ァ クタン トがある．胎齢が進む

につ れて肺表面は肺サ ー
フ ァウタン トで

被われ、この 物質が出生時に不足してい

れば体外呼吸に順応できす呼吸窮迫症候

群を発症す る，肺サー
フ ァ クタン トの 産

生 ・分泌は肺成熟とともに増量 し，一部

は肺胞腔 に分泌され気道液に混 じり羊水

Φにも移行す る，肺サ ー
フ ァ クタン トは

人では妊娠28〜 32週 に現れる よう にな

る．この羊水中の肺サ
ー

フ ァ クタン ト量

を測定すれ ば新生児呼吸機能の 予知，呼

吸 窮迫症候 群の 予測が で き る，肺サ ー

フ ァ クタ ン トの 主成分 は燐脂質で あ る

Lecithine（L）で、妊娠 経過 と と もに

増量す るの に対 し，Sphingomyelin（S）

の 攣 はほぼ一定で在胎を通 じて 変化がな

い ことか ら，こ の L と S の 比 （L／S 比）

を求めれば肺成熟の 指標となる，しかし，

L／S 比の 測 定は煩雑 で 時間がか か るの

で
一
般臨床の現場において は47．5％の工

タノ
ー

ルと
一
定の割合に混合 した羊水を

試験管 に入れ強 く震盪するこ とにより試

験管の 壁面に安定性の ある泡沫を形成す

る こ と を 使 用 した 泡 沫 安 定 性 試 験

（foam　stability　test）別名 ，
　Shake　Te一

　　　　 　　　　　　 　　　　　　 最

　4）出生前診断

　出生前診断と は

　出生前診断とは，子どもが生まれる前 に胎児が遺伝病に罹患 して いるか，あるい は胎児

の well −being をチ ェ ッ クするため に行われる．しか し、胎児数，その 生死 発育状況を

知るの も重要な出生 前診 断の 目的の
一

つ である が，出生前診断 とい う言葉が 一般に行き

渡っ た契機にな っ たの は胎児の 先天異常 （染色体異常や先天代謝異常の 有無）の 診断が目

的で，今でも出生前診断とい え ば胎児遺伝病診断を指す ことが多い ，これ らは遺伝医学と

も呼称されるべ きもの で 、出生前診断の 施行 に際 して は遺伝 カウンセ リングはもとより対
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象疾患に対す る説明と出生前診断の 同意を得ることが必須である，

　遺伝力ウンセ リングとは 「妊婦や家族の ニ ーズ に疾患す る遺伝学的情報およびすべ ての

関連情報を提供 し，妊婦 ・家族がその ニ ーズ ・価値 ・予想などを十分 に理解 したうえで意

思 決定でき る よう支援する医 療行為」である．現在 、遺伝力ウンセ ラ
ーと して 国が認定 し

た資格はないが，人類遺伝学会、遇伝 力ウンセ リング学会で
一

定期間の研修の後にテス ト

を行い認定しC い る．遺伝力ウ ンセ リングは， 1）遺伝学的原因が 明らかな正 しい診断 を

受けること，2）詳細な家系図および家系を構成する人々 の 臨床症状 に関する情報 を蒐集

すること，3）遺伝的危険率を推定す るこ と，4）再発危険率がある程度高い 場合，出生

前診断とか保因者診断などそれを回避する方法があ るかどうかを示 し， そ れらの 検査を希

望する場合にはどこで受けられるかを紹介するこ と、5）上記の 事項を相談者 （クライア

ン ト）の文化的背景，理解度を考慮 しつ つ ，正確に伝えて ，これか らどう しようかとい う

意思決定の 援助を し、さ らに必要 に応 じて継続的 に follow−up す る こと、で ある，遺伝

力ウンセ リングの 原理原則 と して 最も重要なこ とはクライア ン トの 「自発性 と自己決定」

である．遺伝力ウンセ リングはクライ アン トの 自発的な意思 によ っ て 始まり、相談の週 程

で さまざまな情報を得て ， 問題点を十分に理解した うえで今後の 方針をクライアン ト自身

が決定す る．もし病気の 子どもを抱える家族が相談に訪れた場合には，その疾患の原因に

つ いて 判 りやす く説明 し，再発 を回避す るための実施可能な選択肢を提示する．今後の 方

針決定に際 しては決 して強制されるこ とがあ っ て はならない，遺伝力ウンセ リングの 倫理

的諸問題に つ いては種々 の ガイ ドライ ンが各学会か ら出されてい るの で参考にするとよ

い
2〕，具体的 に 「遺 伝力 ウンセ リング」に は次の ような事項が含 まれる．1）検蛮 によ り

解明されると思われる病気の名前と特徴，2）出生後の疾患に対する治療の 可能性 ，3）胎

児が罹患 して い る可能性、4）胎児に 障害があると診断された場合の さまざまな選択肢 、

5）検査結果がは っ きり しない 可能性，6）ある 自的で行われた検査結果が正 常で あ っ て

も、胎児に他の原因で障害を発 症 しないという保証 にはならない こ と、7）選択された出

生前診断手技がどれほ どの 母児 へ の危険性を伴っ r いるか t などT ある．前項の 羊水検査

で述べた 「高齢妊娠」の ように被験者の 対象疾患 （ダウン症など）に 関する知識が 乏 しい

ようなケ ー
ス E は、一

般市民の 意見，各疾患の作 っ （いる団体などの 動き，世論形成など

の状況を踏まえ，一層の 念入りな議論を尽 く し慎重な対応をす る必 要がある，

　
一

方．すでに重篤な障害児をもち，次子 につ いて は健常な子どもを望む塲合 に選択肢と

して 出生前診断の 存在が示され，これを望む場合 には個別の 医療と して対応する ことと し

敢えて反論すべ き問題ではな い （図 1）．

　いくつ かの 遺伝病では完＄とはいえないが，ある程度効果が期待できる治療法が開発さ

れ，出生後の 医療ケア が改善 した ことから，遺伝的中絶の 選択 につ いて 問題 を複雑 に して

いる傾向がみ られる．少 し前まで は出生前診断の 「異常」のほとんどは 「中絶亅という図

式が
一

般的であ っ た，WHO は 1995年発刊の 「遺伝 医学の 倫理 的諸問題および遺伝サ ー

ビスの 提供に関するガイ ドライン 」の 中で 「なぜ 遇伝的中絶の 選択が困難か」につ いてま

とめ zrいる （表 2）
3，
．

　この 表をみるまでもな く，異常児の 遺伝的中絶は，「弱者切 り捨（ へ の 危惧」，「優生論台

頭へ の危惧」，「集団的囲い 込みの危惧」それ に 「宗教的 ・倫理 的信条」，「生命の定義」など

か ら反対する一群の 集団があ っ た 、しか し，最近で は胎児生命絶対尊重主義では解決 しな

い 問題も多々存在するこ とが判っ てきた ことか ら，各地域の中核となる施設 には臨床遺伝

部門を設置する動きがあり，遺伝カウンセ リングをはじめ遺伝医療が行われつつ ある，し

か し，まだ，日本全体からみ ればほんの わずかで今後，日本各地に常置されるこ とが期待
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（図 1）遺伝相談 の 流れ の 模武図

（表 2 ）　なぜ遺伝 的中絶の 選択は困難か“）

されている．

　（1）絨毛検査

　絨毛診断も出生前診断に用い られる手技の
一

つ で ，妊娠中期 に実施される羊水穿刺法に

比べ （ 妊娠の 早 い時期 に行うこ とがで きる （妊娠 9〜 11週），出生前診断を希望する妊婦

にと っ て早期 にできるとい うことは ， 胎児が異常であるかどうかとい っ た不安状態に置か

れる期間が短 くてすみ有利で ある が．妊娠早期に行われる分，見かけ上の 流産率は高く，

妊娠の 安定 した〔P期に 行われる羊水穿刺より危険で あるとの 誤 解を受けて いる ことであ

る，経験を積んだ医師であれば検査 後の 胎児喪失率は自然流産率とほぼ同 じ程度 （1〜2

％）であ り、羊水検査と遜色な く確立された 出生前診断手捜の
一

つ とみ な して よい
4＞
．

　a）胎盤絨毛の組織学的特徴

　妊娠の 9〜 11週の絨毛組織は
一番外側に母体脱落膜 と接す る栄養膜合 胞体細胞 （syn −

cytiotrophoblast ）とその 内側で 活発 に増殖する栄養膜細胞 （cytotrophoblast ）から
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なる 2層の絨毛上皮細胞層 と，絨毛の 芯 となる部 分で 胎児毛細血管 を含む 中胚葉 に由来

する結合織から構成される．絨毛内の栄養膜細胞は合胞体層へ 侵入 し，母体の子宮内膜（脱

落膜）に達するが ， 近隣から同 じように侵入 してきた絨毛と持続 して薄い外栄養膜細胞層

殻 （outer 　cytotrophoblast 　shell ）が形成される，この 殼はやがて 栄養膜嚢の 全体を覆

うようにな るが、母体の血管が殻を貫いて絨毛を取り囲む絨毛間腔に侵入する，この よう

に，絨毛は解剖 ・発生学的に母体血液 ・組織と隔絶 しているが，きわめて 密接 に接触 して

お り，この ことが胎盤絨毛を用いた出生前診断の 精度、信頼性に重要な意味をもつ ．

　 b）胎盤絨毛採取法

　胎盤絨毛採取は胎児奇形発生の臨界期を週ぎC か ら行 っ た方が よい，妊娠 8週以前 に

胎盤絨毛採取を受けた女性から四肢が切断された子ど もが生まれたと多数例の 報告がされ

た．採取された絨毛膜領域に血栓が形成され，これが胎児四 肢に移動し末端部の壊死 をき

た したの で はな いか と推察 され てい る，同 じような事象が妊娠 9週以後に 起きても不思

議ではないが，この時期を過ぎで行われた胎盤絨毛採取例 にはほとんど発生 しr いな い．

いずれにせ よ器官形成期である妊娠 8 週以 前の胎盤絨毛採取は避 けた方が よいようで あ

る，妊娠12週を過ぎると絨毛膜有毛部は胎盤を完成 し子宮腔内の一部に限局す るように

な り，胎盤の 位置 によっ ては採取器具が届かな くなる ことがある，これ らの点 を勘案する

と胎盤絨毛採取 に至適な時期は通常妊娠 9週か ら11週の 間とい うこ とになる，胎盤絨毛

採取に は経腹壁法 と経頸管法があ る，

　  経腹壁採取法

　採取針の 到達部位が羊膜腔と絨毛膜有毛部とい っ た違いはあるが基本的に は羊水穿刺法

とほぼ同 じ．後述の 経頸鬯法とは違い ，胎盤が腹壁か ら到達 しやすい 子宮の前壁などに位

置する場合には嬉都合 Zfある．

　 ・妊婦を仰臥位にする，

　　皮膚消毒の 前に，超音波診断装置で採取部位である絨毛膜有毛部あるいは胎盤の 位置

を確かめ，採取針の侵入部位と胎盤に至る角度を想定 し，予定穿刺皮膚面を爪先で圧迫 し

て マ
ークす る．

　
・羊水穿刺と同 じ要領で 下腹部全体を厳重に消毒し，爪の マ

ーウの予定穿刺部位をキシ

ロカインで麻酔す る，

　
・
滅菌手袋を装着 し，同時に超琶波プロ

ー
ブの 皮膚接触面を滅菌 ビニ ール袋で 包んで ，

消毒 した下腹部に当て，改めて胎盤絨毛へ のルー トを確認する．

　 ・絨毛 採取 針 （長 さ 20cm ぐらいの 18〜 19グージのマ ン ドリン付き針） を目標部 位 に

向か っ て刺入 する，

　　超音波画面で針の 先端が胎盤絨毛内 にあることを確認する，

　 ・マ ン ド1丿ン を抜いて採取針 に3mt ぐらい生 食水を 吸 っ たシ リンジを接続 し，わずか

に陰圧を加えながら絏毛膜内で針の先端を小刻み に上下方向に動か しなが ら前後左右を突

くように して周辺の 絨毛を壊 し吸弓1しやす くする，

　
・針の先端を動かすこ とにより周辺の 絨毛組織が破砕されたと思 っ たら t シ リンジの内

筒をで きるだけ弓1いて 陰圧を強くする （針はあらか じめヘ パ リンなどで濡 らしてお くとよ

い ）．

　
・
強い陰圧をかけたまま， すなわち内筒をいっ ぱい引いた状態で，一気に抜針すると糸

くず状 にな っ た縅毛が血液とともに吸引される，
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　　吸引物を生食 水を入 れた滅菌シ ャ
ー

レに移す．

　 ・糸 くず状の絨毛断片 を眼科用の ピンセッ トで丹念に摘んで 滅菌チ ュ
ーブなどの容器に

集める．

　　皮膚の 穿刺痕にパ ッ ド付き絆創膏を貝占り，帰宅させ て いる．当 日の 入浴 は念の ため禁

止する ．

　  経頸管的絨毛採取法

　各種の 経頸管的絨毛採取器具が市販されてい るが，合成樹脂製力テ
ー

テ ルと金属製の 生

検鉗子がある．

　　婦人科内診台 に乗せ，砕石 位とする．

　　施行医師は両脚の間 に立ち，超音波プ ロ ーブを腹壁に 当て胎嚢を捉えるようにする（胎

児の頭殿長で胎齢を確認），

　　固定式腟鏡をかけ，孑宮腟部，腟壁を十分に消毒する，

　　子菖腟部が上か下に強く変位し外子宮ロを眼前に捉えられないような場合は、腟部鉗

子をかけて軽く牽弓1し器具が挿入 しやすい位置にもっ て くる．

　　器具の 挿入直前に，再度，超音波装置で 胎児、絨毛膜有毛部を確認 し，器具の挿入方

向を決める，

　　滅菌手袋を装着する ．

　　合成樹脂性力テ
ー

テルには柔らかい針盆でできたス タイ レッ トが入 っ てお り， 予定 し

た方向 に沿 うよう曲げて お く．

　　助手にプロ
ーブをもたせ，左手 に腟部を把持 し子宮を軽 く牽弓1しながら，右手 にもっ

た採取器具を外子宮口か ら内子宮ロあたりまで静かに挿入する．

　　その後の器具の進行はブロ
ー

ブで先端部を確 認 しながら行う，超音 波画面 で器具の 先

端は高輝度で 写るの で確認は容易である．

　　胎嚢を傷つ けないように辺縁を辿るように して有毛部まで進める，

　　画 面 で 先端が絨毛膜部に入 っ たの をプロ
ーブを動か しτ 確認する，確認で きた らカ

テ
ー

テ ル皈引法で はスタイ レッ トを抜いて 少量の 生食水を吸っ たシリンジを装着 し吸引採

取する，生検鉗子で は先端を聞閉 して絨毛 をつ まんで弓1きちぎるように して採取する ，

　　絨毛採取後，出血と感染予 防の ため に止血剤 と抗生物質を 3〜4 日分投与 し、その 日

の入浴は禁止する．

　縅毛による胎児診断で は、 採れた組織が絨毛であることを確認する必要がある．絨毛膜

は脱落膜と接 して いるの で，脱落膜が誤 っ て採取された り，混入す る可能性は高い，脱落

膜の 存在は誤診の 最大の 原因となる，グノム DNA を増幅 して 診断を下すような症 例で は

特に慎重を期す必要がある ，絨毛の 確認に は実体顕微鏡を用い る．

　C ）胎盤絨毛採取の 適応

　胎盤絨毛検査の 適応は基本的に 羊水検査 と同 じ，染色体異常症と先天代謝異常症が主な

もの で ある．

　  染色体異常

　絨毛検査を羊水診断と比較するとその適応は大いに異な り、羊水検責では高齢妊娠に対

する染色体分析が約70％前後と大半を占め る，絨毛検査が胎児染色体分析を対象 に実施

された症例を日本産科婦人科学会の 会告に基づい て適応別にみると、両親の いずれかが染

色体異 常の 保因者 であ っ たの は 15％弱，染色体異常児分娩既住のある妊婦 は20％弱，そ
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れに 対し高齢妊娠は 15％前後に過ぎす しかも リス クの 高 い 40歳以上の 症例が多 い．こ の

こ とは染色体異常の ス ウ リ
ー

ニ ング的色彩の 強い 40歳未満の 女性は羊水検査を選択 して

いるようで ある．

　  DNA 解析

　最近，DNA 解析で診断できる先天代謝異常症の種類が 増加 している，胎盤絨毛では培

養の 必要もなく十分量の DNA が抽出でき DNA 解析に利用で きる、21世紀 に入 りヒ トグ

ノム情報の ほぼすべ てが近い うちに解析される時を迎え r 二 〜三 千とされるすべ ての 遺伝

病の変異の同定も不可能ではな い，対象とな っ C いる遺伝病の ほとんどはメンデル遺伝す

る疾患で Duchenne ／Becker 型筋 ジス トロ フ ィ
ー，血友病 Ar　 B ，21水酸化 酵素欠 損

症，OTC 欠損症などが代表的なもの である，最近、福山型筋ジス トロ フ ィ
ー

（日本で は

Duchenn θ 型 に次い で多い 進行性筋ジス トロ フ ィ
ーで常染色体劣性遇伝）も出生前診断

が可能 にな っ τ いる．これら以外で は 3塩基反復伸長型の 代表的な疾患で ある筋緊張
ll

生

ジス トロ フ ィ
ーの症例が多い．通常の 遺伝病は染色体劣性遺伝で ヘ テ ロで ある両親からは，

理論的に は 1／4の 確率で ，また どち らかの 親 が 優性遺 伝で ある筋緊張性ジス ト〔］フ ィ
ー

で

あれば 1／2の 確率で病的な子どもが生まれる，

　DNA レベ ルの 診断法は胎盤絨毛採取手技と結びつ いて見事な発展を遂げている ，　 DNA

解析の 利点 は，染色体 にプロ グラムされて いる遺伝子情報をそ の まま解析できるので，酵

素蛋臼の 発現 しない細胞からも診断で きる．この 特色は、診断可 能な疾患の 応用範囲を拡

大するの み ならず、酵素が末発現の妊娠初期絨毛からの 診 断も可能で ある．遺伝9L　DNA
解析が胎児診断に導入された当初は，サザ ン ・プ ロ ッ ト法が おもに用 い られτ いた．サザ

ン ・プロッ ト法 には，一定量の DNA サンプルが必要となる，採取された絨毛は生きた組

織で ，培養せずにサザン
・プ ロ ッ ト法が可能な靈の DNA を抽 出でき，胎児遺伝子解析 に

適 し（いる，しか し、最近．病因遺伝3 の 塩墓配列の解明がすすむにつれ DNA の 変異部

位を含む特定領域を微量の細胞 （羊水細胞で もその まま使用可能）から PCR 法で 増幅 し

Z
’
　PCR 産物か ら異常を判断す る方法 も出現 し，絨毛でなければならな い理由はな くな っ

てきている．

　d）絨毛採取の 合併症

　  出血

　経腹壁的絨毛採取後 に性器 出血す るこ とは羊水穿刺と同様 でほとんどな いが、経頸管的

な採取では外出血が 10％前後み られ る．採取部位の 血腫形成は4％程度にみ られ i 吸収過

程で 7日間位、 出 lmが持続するこ とがある，一
旦形 成された血腫は妊娠 16週まで にほぼ

全例消失する．経頸管的採取後に大量出血す ることがあるがこれは子筥内に挿入された器

具が絨毛膜育毛部と基底脱落膜の 間 にある［m管叢を損傷することが原因 と考え られる，1，
2日，入 院 し安静にする と止まる，

　  感染

　経頸管的に器具 を挿入するこ とは腟内の雑菌を子筥内にもち込むことになり絨毛膜羊膜

炎の 原因となるこ とがある．経腹壁法であれ経頸管法であれ，採取後の絨毛膜羊膜炎の 発

症は皆無ではない ．その発症頻度は0．2〜O．3％ と概算されて いる．その ため 予防 的な抗生

剤投与をしてい る施設が 多い ．

　  破水

　破水は経腟的な水様分泌物の 大壁流出や急激な胎嚢の 縮小 により診断される．ほとんど

の破水例は経頸管的 に器具を挿入 した際 に発生 して いる．胎嚢に器具の 先端が達すると弾
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力性の ある羊膜はテン ト状に盛 り上が り，これを突き破るには強い力を加えなければな ら

ない ，金属製の生検鉗子 で も先端は鈍 にな っ てお り羊膜を突き破るこ とは少ない ，絨毛採

取後、数週 してから発生する破水の原因は絨毛膜羊膜炎と考え られる，後発性の破水は0．3

％に認めたとい う報告がある、この 頻度は緘毛膜羊膜炎の発症と類似 して おり原因は同 じ

と思われる，

　e）縅毛診断の 精虔

　発生学的に縅毛膜は母体側である脱落膜 と密に接 しているので脱落膜を採取 し絨毛と誤

認 したり、 また脱落膜の 混入が誤診の 原因となることがある，少量の検体 しか採取で きな

か っ たら実体顕微鏡下で 小 ピンセッ トで脱落膜と絨毛とを丹念に分 ける，採取者や検査 に

携わる人の 熟達度が向上すれば正 確に縅毛が採取され母体組織の混入問題はかなり減少す

る，絨毛 による染色体分析で は高頻度のモ ザイクの 存在が問題にな っ たことがある．モザ

イクであれば，確認の ために羊水細胞や胎児血による再確認 を行う．絨毛の染色体モザイ

クの 検出頻度は0，6〜 O、8％で，その 3／4の 胎児染色体は正常核型を示す，胎盤に限定され

て 出現するモ ザイクの 胎児へ の 影響につ いて は諸説あるが，胎盤モザイウを示 した症例に

原因不明の 胎児発育遅延がみ られたとの報告があ る，また，胎盤モ ザイクを示 したグルー

プ には
一

般集団 と比較 して 妊娠後半期の 胎児死 亡が多い とい う調査結果もあ り、 Il真重な胎

児管理が必要となる，しか し，胎盤モザイウがすべ τ胎児異常に結びつ く訳ではなく妊娠

中絶を選択する程の意義はない，

　羊水検査

　羊水検査 につ いての詳細，また絨毛検査との 対比 につ いて は前項で 詳細 に述べ たの で参

照されたい ，

　 トリプルマ
ーカー

　最近、 トリプ ル マ
ー

カ
ー

が社会的な注 目を集めて し、る ．理由とな っ て い るの は羊水検査

や緘毛検査など子 宮内 に針や器具を挿入 して胎児細胞や組織を採取するとい っ た高度かつ

危険を伴 う技術で はな く，母体血検査と して肘静脈からの 採血だけで済むことか ら，「誰で

も，何処でも受けられる」検査としτ商品化され，爆発的に 広まっ た d しか し， この 検査

にはさまざまな問題点が各方面から指摘された，まず，この簡単な検査に関して投げかけ

られた一般妊婦の 問題点は、1）一
般妊婦 はすべ （対象者 とみなされるこ と，2）検査の

「手軽さ亅から何の 説 明もされず，すなわち 「イン フ ォ
ーム ド・コ ンセン ト亅が 軽視され

る危険がある こ と，3）あくまで も胎児異常の ス ク リーニ ング であるこ と，すなわち母体

血清マ
ーカ ー検査は胎児が 21トリソミ

ー
，神経管欠損などで ある可能性を蛍 に確率で示

す ものに過ぎす，確定診断を希望する場8 に は、別途羊水検査などを行う必要がある，ま

た，確率が高い とされて も大部分の 胎児は当該疾患を有して お らす、確率が低い とされた

場合 にも当該疾患を有 してい る可能性がある ，この 検査の 特質を十分な説明と理解が ない

まま検査を受けた場合 ， 妊婦は検萱結果の 解釈を巡 り誤解 した り不安を感 じる場合がある，

この ような状況を危惧 して厚生科学審議会が編成され約 1年の 審議の 結果 「母体血清マ
ー

カ
ー
検査に関す る見解」を公開 した，その 胃子 は 「本来，医療の 内容 につ いては，受診者

に広く適切な情報を提供し，十分な説明を行っ たうえで r その 医療を受けるかどうかを受

診者自身が選択するこ とが原則である．しか し， わが国にい まだ十分な遺伝診療サービス

機関が整備されていな い現状で は，これ らの条件の もとに施行するこ とは困難で あるとい
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わざるを得ない ，この ような本検査の 特質や問題点があるこ とを踏まえ ると，医師の 方か

ら妊婦 に対 して本検査の 情報を積極的に知らせる必要はなく，検査を受 けるこ とを勧める

ぺ きではな い」という結論に達 した．
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