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Abstract　Here　we 　report 　five　cases 　of　myotonic 　dystrophy 　associated 　with　pregnancy．　Ih　none 　were 　there
any 　symptems 　of 　myotonic 　dystrophy　before　the　pregnancy．　They 　were 　refe 皿 ed 　to　our 　hospital　betWeen 　31
weeks 　amd 　34　weeks 　of 　gestatien　because　of 　threatened 　premature 　delivery　or 　polyhydramnion ，　The　ultra −
sonographic 　examinations 【evealed 　polyhyd  ion　in　fo皿レcases 　and 　fetal　cerebral 　ven 面 cu 且omegaly 　in
two 　cases ．　All　cases 　were 　diagnosed 　as　congenital 　myotonic 　dystrophy　after 　delivery，　and 　periventricular
leukomalacia　was 　recogniZed 　in　three　cases ．　When 　we 　encounter 　the　cases 　of　unclear 　polyhydramnion 血

ultrasonographic 　examinations ，　it　is　important　to　exa 皿 ine　care 血 ny　fbr　the　existence 　of 　a　matemal 　neuro ．

10gica1　history　and 　myotonic 　symptems ．
Key　words ：Congenita工myotonic 　dystrophy ・Polyhydramnion ・Pe血 atal　care ・P 祀 natal 　diagnosis

　　　　　　　　　緒　　言

　筋 緊張性 ジ ス ト ロ フ ィ
ー症 （myotonic 　dystro−

phy ， 以下 MD ）は筋萎縮 ， 筋力低下 ，
ミオ トニ ア な

ど の 骨格筋症 状 を主徴 とす る 常染色体優性遺伝の

疾患 で ある． また 母体が本症 を呈 し， 羊水過多症

を伴 っ た場合 に は ， 児が先 天性 筋 緊張性 ジス ト ロ

フ ィ
ー 症 （congbnital 　myotonic 　dystrophy， 以 下

CMD ）で ある確 率 は高 い と い われ て い る
1｝
．　 MD 合

併妊娠は 1958 年 に Davis が 初め て 報告 して 以 来 ，

約 60 例の 報告が あ るが ， 妊娠 を契 機に 初め て MD

と診断される こ と も多い
2〕
．

　我 々 は，当 院開設以 降 8 年間で MD 合 併妊娠症

例 5 例 を経験 した の で その 周産期管理上 の 留意点

を含め て 報告する 。

　　　　　　　　　症　　例

　［症例 1］（1996 年 6 月初診）

　患 者 ：33 歳 ， 0 妊 0産．

　既 往歴 ， 家族歴 ：特記す べ きこ とな し．

　月経歴 ：初経 12歳，30 日型 ， 整 ．

　現病歴 ：近 医に て AIH にて 妊娠 成立 し， 妊婦健

診 を受けて い た．妊娠 29週 に羊水過 多 と切迫 早産

徴候を認め ，羊水過多の 精査 目的に妊娠 31 週 5 日

に 当院を紹介 され ， 同 日入 院 とな っ た ．

　入 院後経過 ：入 院時超音波所見で は ， 胎児 に 軽

度の 脳室拡 大があ り， AFI　24cm で 羊水過多症 を認

めた．入 院後 4 日 目に 400ml の 羊 水 を穿刺排 液

し， 子宮収縮 予防の ため
， 塩酸 リ トドリン の

一
時

的点滴投 与 を開始 し た とこ ろ ， 筋 原性 酵 素特 に

CPK の 異常 高値 を示 した． しか し ， 筋肉痛等の 自

覚症状の 訴えは な く， 数 日後 には血液検査 所見 も

正 常範囲に復 した ．入 院 14 日目に 再度羊水穿刺排

液 を 2
，
000ml 行い ， 塩酸 リ ト ドリ ン の 予 防 的点滴

を再 開 した． こ の 際 ， 強 度の 筋肉痛や 頭痛 を訴え

たた め，点滴を中止 した とこ ろ ， 自覚症状 は改善

した ．な お こ の 際 に は CPK の 上昇 は認 め られ な

か っ た．以 上 の 経過中 ， 母 体の 斧様顔 貌 （hatchet
face）と， 鼻声（nasal ・voice ）に 気が つ き，神経内科

専門 医に よる神経学的所 見 と して ， 把握 ミオ トニ

ア （grip　myotonia ）， 叩 打 ミ オ トニ ア （percussion
myotonia ），遠位筋萎縮 （distal　muscle 　atorophy ）と

い っ た ミ オ トニ ア 症状 を認め た．そ し て 筋電図 に

て ミ オ トニ ア放電 （myotonic 　discharge）， 急降下

爆撃音（dive　bomber　sound ）を認め たため ， 以上 よ

り臨床的に MD と診断 した．羊水過多 は胎 児嚥下

力 低下 に よ る もの と考え ら れ
，
CMD を強 く疑 っ

た．妊娠 34 週 1 日， 高位破水 とな り陣痛発 来 した
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852 筋緊張性 ジス トロ フ ィ
ー症合併妊娠 症 例 の 臨床的検討 日産婦誌54巻 6号

が ， 臍帯 下 垂 を認め たため，緊急 腹式帝王 切 開術

を施行 した ．児 は 1
，
446g の 女児で Apgar 　score は

3／8（1 分後／5 分後，以 下同様）で あ っ た ，筋 緊張 は

なく， 約 3 カ月 間の 人工 換気 を要 した．児 は下顎

筋力 の 低 下 に伴 う特 徴 的 な顔 貌 と 右側 横隔 膜挙

上
， 胸部 レ ン トゲ ン 検査 にて 明 らか に細 い 肋骨 を

呈 して い た ため ， CMD と診 断 された．出生後 MRI

で脳室 周囲白質軟化症 （periventicular　leukemia ，

以 下 PVL）は認 め られ なか っ た ．児 は 約 7 カ 月後

に退院 し， 外来 フ ォ ロ ー とな っ た ．

　 母体は上 肢や 手指の 筋力低下 が著 し く， 階段 の

昇降が 自力可能な状 態 まで筋力 が 回復す るの を確

認 し ， 術後 14 日目に退 院 と な っ た ．

　 ［症 例 2］（1996年 8 月初診）

　 患者 ：29 歳，0 妊 0 産．

　 既往歴 ・家族 歴 ：特記 すべ き こ と な し．

　 月経歴 ：初経 11 歳 ， 月経周期不整 ．

　 現病 歴 ：前医 に て妊婦健診を受け て い たが ， 妊

娠 34 週 0 日に腟内 に胎胞が 充満 して お り， 切 迫早

産 ， 骨盤位 の 診 断の 下 に，当院に母体搬送入院と

な っ た．

　 入 院後経過 ：入院時 ， 既 に子宮口 は全 開大 して

お り， 胎胞 は腟 内充満 して い た ．超音波所見で 不

全足位 ， 臍帯下垂 を認め た た め
， 同日緊急腹式帝

王切 開術 を施行 した ．

　 児 は 2
，
202g の 女 児で ，

　 Apgar　score 　3／6 で あ っ

た．筋緊張 はな く， 約 2 カ月 間の 人工 換気 を要 し

た．児は 出生 後 ， 右横隔膜挙上 や肋骨の 狭細 化 ，

腱 反射低下 か ら臨床的に CMD と診断 した．広範

囲 の PVL を 認め ，脳波 上 発 作 波 も出 現 した．6

カ月の 入 院後 ， 外 来 フ ォ ロ
ーと な り，当院新生児

科 よ り本人 と家族 に 遺伝子診 断の 意義 を説明 し ，

イ ン フ ォ
ーム ドコ ン セ ン トを得 て 遺伝子診 断 を

行 っ た．

　 母体 は ， 詳細 な問診か ら寒冷時 の 「手の こ わ ば

り」 を 自覚 して お り， hatchet　face と nasal 　voice

を認め たた め ， 神 経内科専門医に よ る神経学的所

見 と し て
， grip　myotonia ，　 percussion 　myotonia

とい っ た ミ オ トニ ア症 状を認め た 。そ して 筋電図

にて myotonic 　discharge，　dive　bomber 　sound を認

め た た め ， 以 上 よ り臨床的に MD と診断 した．術

後 1 日 目に CPK3951U／1と軽度高値 を示 した が ，

術後 3 日目には正常範囲に復 した．術後 9 日目に

創 部離 開を認め ， 離 開部 の 再縫 合術 を施行 した ．

また Holter 心電 図 に て 1 度房室ブ ロ ッ ク を認め ，

他 院神経内科紹 介の うえ，術後 19 日 目に 退院 と

な っ た．　　　　　　　　　　　
°

　 匚症 例 3］（1996 年 8 月初診）

　患 者 ：31 歳

　妊娠分娩歴 ：2 妊 2 産。第 2 子 は重 症新生 児仮

死 に て 日齢 2 で 新生 児死 亡．

　既往 歴 ・家 族歴 ：特 記す べ きこ と な し。

　月経歴 ：初 経 12歳 ， 33 日型 ， 整．

　現 病歴 ：近 医 に て 妊婦健診 を受けて お り，妊娠

34週 0 日に て 羊水過多の 精査 目的に て 当院外来

紹介 とな っ た，

　入院後経過 ：超音 波 で は， 胎 児 呼吸様 運動 の 有

無は 同定で きなか っ た．精査入院 の 翌 日に 前期破

水 とな り， 胎児 仮死徴候 を認 め た た め
， 全身麻酔

下 に て 緊急腹式帝王切開術を施行 した．

　児 は 2
，
062gの 男児 で Apgar 　score は 2／6 で あ っ

た．筋緊張な く， 右横隔膜挙上 や 肋骨 の 狭 細化 ，

腱反射の 低下 か ら臨床 的 に CMD と診 断 され た．

また出生 時 よ り脳室拡大 を認 め ， 日齢 18 に て嚢胞

性 PVL を 呈 した．約 3 カ月間の 人工 換気を要 した

が ， 在宅酸素療法を行 っ た うえで 外来 フ ォ ロ
ー

と

な っ た．

　母体 は ， hatchet　face を認め たた め，神経内科専

門医 に よ る診察 を受けた．ミオ トニ ア 症状 を認め ，

更 に筋電図 に て myotonic 　discharge，　 dive　bomber

sound を認 めた ため ， 以上 よ り臨床 的 に MD と診

断 した。術 直 後 ， 動 脈 血 ガ ス 測 定 で PaO2 　65．O

mmHg と低 下 を認 め ， 血 中 CPK が 12
，
6501U／1 ま

で 上 昇 した が ， 呼吸 苦は 認め られ ず ， 血液検査所

見 も 自然軽快 した．筋力低下 は認め たが ， 術 後 12

日目には退 院 とな っ た．

　 ［症 例 4］（1997 年 3 月初診）

　 患者 ：31 歳 ， 0 妊 0 産．

　 既往歴 ：「手 の こ わ ば り」を 自覚す るこ とがあ っ

たが ， 診断に は至 らなか っ た．

　 家 族歴 ：実弟も 「手の こ わば り」を 白覚．

　 月経歴 ：初経 ll 歳 ， 35 日型 ， 整．

　 現病歴 ： 自然妊娠 後 ， 前医に て 妊娠 29 週 に 羊水

過多 を認めたが経過観察され て い た．妊娠 33週 0

日に胎児 胸水 を指摘 され ， 翌 33週 1 日に は前 期破

水 ，羊水過多症，胎児腔水症 ， 切迫早 産 の 診 断の

下に ， 当院母体搬 送入 院 とな っ た。

　 入 院後経過 ：入院時羊 水流 出 を認め ， 超音波検

査で は ， 胎 児の 頭皮下，項部 ， 胸部に 浮腫 を認め ，

多量 の 胎 児胸水が 認め られ た．既 に 完全破水 して

お り， 子宮 口 も 3cm 開大 して い た こ とか ら
， 分娩

を誘導する 方針 とした．

　 翌 妊 娠 33週 2 日 に ，
2，210g の 女 児 を Apgar

score 　1／3 にて 分娩 し， 児 はフ ロ ッ ピーイ ン フ ァ ン

トで 腱 反射 の 低下 ， 肋骨狭細 化 ， 右横隔膜挙上 を

認 め 臨床的に CMD と診断 さ れ た．当院 NICU に
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収容 された が， 日齢 2 にお い て 呼吸不全 の ため新

生児死亡 とな っ た．剖検に て肺低 形成 （肺／体重比

0．009）で あ り， 横隔膜 と肋骨の 低形成を認 め た ．

　母体は 入院時よ り全 身， 特 に両下肢 の 倦怠感を

訴 えて お り， 血 液 検 査 所 見 で も術 直後 は CPK

7
，
8701U ／1 と筋原性酵素の

一
過性上 昇を認 めた．分

娩後 ， 輸液療法を行 い
， 腎機能低下 を認 める こ と

な く， 正 常範囲 に 復 した．母 体 は，hatchet　face

を認め た た め ，神経 内科専 門医 に よ る 診察 を受け

た．ミ ォ ト ニ ア 症 状 を認 め ， 更 に筋電 図 に て myo −

tonic　discharge，
　 dive　bomber 　sou 皿d を認 め た た

め ， 以上 よ り臨床的に MD と診断 した．分娩後の

筋力低下 が認 め られ た が，産褥 7 日 に軽快退院と

な っ た ．

　 ［症例 5］（1999年 9 月初診）

　患 者 ：33歳 ， 0 妊 0 産．

　既 往歴 ・
家族歴 ：特記すべ きこ とな し．

　 月経歴 ：初経 13 歳 ， 28 日型 ， 整。

　現病歴 ：前 医に 妊娠 28週 よ り羊水過 多 ， 切 迫早

産の 診断の 下 に入院管理 され て い た 。早 産管理 を

行い つ つ ，羊水穿刺排液を計 4 回 に わた っ て 4
，
230

ml 行 っ たが ， 羊水過多症は 改善せ ず ， 妊 娠 34週

3 日に 当院母体搬送 入院 とな っ た．

　入 院後経過 ：超音波で は ， 胎児の 呼吸様運動は

認め られ ず，AFI 　30cm と羊水過多 を認め た．更 に，

軽度脳室拡大 と頭皮下 ， 項部に 浮腫を認め た こ と

か ら， CMD を強 く疑 っ た．

　
一

方母体は，hatchet　faceを認 めて お り，た だち

に神 経 内科専 門医 に よる神経学 的精査を行 っ た．

ミオ トニ ア 症状を認 め ， 更に筋電図に て myotonic

discharge，
　dive　bomber 　sound を認めた ため ， 以上

よ り臨床的に MD と診 断 した．内診所見の 進行 も

み られたため ， 分娩 を誘導す る方針 とした，その

後，陣痛発来 した が，続発性微弱陣痛，分娩停止

とな り， 胎 児仮死徴候 も出現 したた め ， 翌妊娠 34

週 4 日に 緊急腹式帝王切開術を施行 した．

　児 は 2，382gの 女児 で Apgar 　score は 3／6 で あ っ

た ．児 は 出生後 よ り筋緊張な く，右横隔膜挙上 や

肋骨 の 狭細化 ， 腱 反射 の 低下 等の 所見か ら臨床的

に CMD と診断 された．出生直後 よ りPVL を認め ，

人工 換気 に約 3 カ月 を要 した．現在 も経 管栄養 を

開始 しつ つ 当院入 院中で ある ．母体 は術 後 も CPK
2921U／1 と上 昇な く経過 し ， 術 後 12 日 目に退 院 と

な っ た．

　以上 の 5 症 例 の 経過 と転帰 を表 1に 示す．5症

例 と も当院に 緊急搬送入 院時 まで ， 母体や 胎 児が

骨格筋疾 患で ある 可能性は 示唆 されて い なか っ た

が ， 全例当院 に て 臨床 的に特徴的な所見が 複数認

め られ たため
， 母体は容易に MD の 診断 に至 る こ

とがで きた ．妊娠経過中 の 筋 力低下 は 3 例 に 認 め

られ たが ， 出生後 も育児等に 難渋する 症例 もあ り

現 在 も児 と共 に母体の 定期的評価 を継続 し て い

る．一
方児に 関して ， 脳室拡大や 胎児水腫 を呈 し

たの は 3例 で あ っ たが ， 全例 出生 時は フ ロ ッ ピ ー

イ ン フ ァ ン トで あ り，長期 間の 人工 換 気を要 し た．

また 出生 後 PVL を呈 した症 例 は 3 例で い ず れ も

他 の 産科異 常 所見 が 認 め られ ない 妊娠 34 週 で の

分娩 で あ っ た．分娩 は 5 例 中 4 例 が帝王切 蘭分 娩

で あ り， 経腟分娩 した 1例は 死 亡 に至 っ た ．

　　　　　　　　　考　 　察

　MD は成人 の 筋 ジス トロ フ ィ
ー症 と して は頻 度

が最 も高 く，
20〜30 歳代 を ピー クに発 症す る ．筋

強直や筋力低 下お よび 筋萎縮等の 骨格筋症 状や ，

中枢神経症状 ， 眼症状 ， 消化器症状等 ， 全身に わ

た る多彩な症 候を呈す る常染色体優性の遺伝性疾

患 で ある。本症 は加齢 と共に 進行する ため ， 成 人

期以 降に症状 が 出現 し ， 緩徐 に進行 して ， 次 第 に

歩行困難 とな り， 呼吸器感染症や心不 全に よ っ て

50 歳代に死亡 する こ とが 多 い ．妊娠可 能年齢 にお

い て 症状 の 出現頻度が 少な い こ とに加 えて ， 女性

患者 は一般 的 に軽症傾 向が あ るこ とか ら， 非妊 娠

時に は 日常生活に 支障を来 さない 程度の ご く軽度

の 症状の み で 経過 して い る例が 多 い ． また ， 血液

検査所見で も CPK は軽度上昇に とどま り， 妊 娠 を

契機 に して 初 めて診 断 される例 も散 見 されるが ，

神経疾患専門 医に よ る診察で ，特徴的な顔貌 と ミ

オ トニ ァ症状，筋電図所見か ら臨床的に診断する

こ とは 容易で ある．

　 しか しなが ら， MD 合併 妊娠 は種々 の 合 併症 に

留意 しなが ら周 産期管理 を行 う必要が ある．報告

されて い る MD 合併妊娠症例 の 約半数は ， 妊娠経

過中 に 筋力低下 症状 の 出現が み られ て い る が ，

我 々 の 症 例で も 3 例 に筋力低 下 がみ られた，その

理 由 として Hopkinsは ， 妊娠に よ っ て
， 母体 の 血

中プ ロ ゲ ス テ ロ ン が増加 し ， 細胞膜の イ オ ン チ ャ

ン ネル に お ける 電位の 変化が 筋症 状の 出現 を もた

らし ， MD の 筋症状 の 顕在化 を引 き起 こ す と指摘

して い る
／’）

．また Sholl　et 　al．は ， 塩酸 リ トドリ ン 等

の β、 作 動 薬 に よ り引 き起 こ さ れ る 低 カ リ ウ ム 血

症 が膜構造 を更 に不安 定に し ， 筋症状 の 悪化や急

性横 紋筋融解症 の 発症 につ なが る危険性が 高 い と

指摘 して い る
4）．症例 1 と 2 で は塩 酸 リ ト ドリ ン

投与 と関連 して 筋 融解症 状 を呈 し てお り，MD 合

併妊 婦 へ の 塩 酸 リ トドリ ン の 投与は慎重で あ る べ

きで あ る と考 え られた． また ， Harperに よれ ば ，

病変は子宮な ど の 平滑 筋に も及び ， 微弱 陣痛 や 分
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表 1　 当院 に お け る MD 合 併妊 娠 5 症 例 の 内訳

症 例 鯑 妊 幢
母

讐辮
／ 胎

鷺
波

客灘
CPK 最 高値 　 分 娩 週 数 ／

（lu／1）　 　 　 方 法
　 　 　 　 　 　 　 　 遺 伝子
児 体 電 ／転帰 　 PVL
　 　 　 　 　 　 　 　 診 断

1　　 33　 　 0／0

2　 　 29　　 0／0

3　 　 31　 　 2／2

4　　 31　 　 0／O

5　　 33　　 0／0

31週 ／羊 水 過多

　 　 切 迫 早産

34週 ／切迫早産

　 　 骨 盤 位

34 週 ／羊水過多

33 週 ／羊 水 過多

　 　 胎 児 腔水症

　 　 前期破水
　 　 切 迫早産

34週 ／羊水過多

脳 室拡 大 　 　筋 力低 ｝
一

不 整脈

3、043　　 34週 〆帝 切 　 1．446g ／生 存

3，395　　　　34週 ／帝切　　　2，202g／‘紅存　　　　＋

筋 力低 下　　12，650　　34週 ／帝切　2．062g／　＆ 存　　＋

胎 児胸 水 　 　筋 力低 下

胎児水腫

脳 室拡 大

胎 児水 腫

7、870 　 33週 〆経腟 　2，210g／死 亡

無

有

無

有

7，292 　　　　34週 ／帝 切　　　2，382g／生存 　　　　＋ 　　　　　無

PVL ：脳 室周 囲 白 質軟 化症

娩停 止 ， 弛緩 出血 等 とい っ た分娩 時合併症 を来 し

や すい と報告 し て い る
5）．本症例 で は 2 例 に微弱

陣痛が み られ ， 産科適応 に て 5 例中 4 例 は 帝王切

開分娩 とな っ て い る が ， 全例 出生時 に フ ロ ッ ピ ー

イ ン フ ァ ン トで あ っ た こ とか ら高頻度に 帝王 切 開

分娩 の 適応 とな り得る 可能性 が 示唆 され る ．

　MD 合併 妊娠 で は ， これ まで の 報告例で も半数

以上 が帝 王切 開分娩 で あ るが ， 帝王切 開術 を施行

する 際，尾方は，全 身麻酔は 吸入麻酔薬や筋弛緩

薬等 を用 い る こ とで 筋融解を引 き起こす 可能性が

高 い の で ， 可 能 な限 り避 け る こ とを主 張 して い

る
s）
．我 々 の 症 例 で は症 例 1 を除 く 4例 が 搬 送時

よ り24 時間以 内の 高 い 緊急性の 下で の 分娩で あ

り， 症例 3 と 5 に お い て は胎児仮死徴候 も認 め た

ため ， 全 身麻酔下 に て 帝王切 開分娩を施行 した．

症例 3 の 術 後経過 は ， 呼吸 筋の 低
一
ドと筋 融解を示

唆 し て お り， 術前に MD を鑑別診断の ひ とつ と し

て 認識 し， 全身麻酔を行 っ た場合 ， 呼吸器合併症

や横紋筋融解症 に伴 う腎機能障害の 予防等 ， 周術

期の 母体管理 に は細 心 の 注 意 を払 う必 要が ある と

考え られた．

　MD は臨床的 に発症年齢 と重症 度に よ っ て
， 成

人型，軽微型 に大 別され るが ， 軽微な症 状の 発現

を小児期 に 遡 れ る 小 児 発 症 型 の もの を early 　on −

set 敏pe と定義 され る こ ともある． 一一
方出 生時か

ら重症 の 呼吸 障害等の 著明 な骨格筋障害を呈 する

新生 児期発症 の MD を特 に CMD と呼ぶ ．欧米の

疫学 的調 査で は 出生 3
，
500〜16

，
000人に 対し 1 人 ，

本邦の 発生 率調 査 で は 30 歳以 下 で 10万 人 に 1．5

人 と報告 され て い る．CMD は MD 合 併妊婦 の 出産

児の 1／6 を占め るが ， CMD の 半数近 くが 流死 産 と

なるこ と を考え る と， MD 合併妊婦の 流死 産児の

中に CMD が含 まれて い る 頻度は 高 い ．田 辺 らは

MD 合併 妊 婦 が 羊水 過 多 症 を伴 っ た場 合 ， 約 20

％ に新 生児 死亡がみ られ ， 呼吸障害 と肥大 型心筋

症 が 主な原 因で ある と指摘 し て い る
4＞
が ， CMD は

胎児期に お い て ， 胎動 の 低下 や羊水嚥 下障害 によ

る羊水過 多を認め る こ とが 多 い た め ，原因不明 の

羊水過多 を認 めた場 合 には ， CMD を含め た骨格筋

疾患を疑 う必要が ある． また 同疾患は ほ とん どが

母親由来で ある の で ， 母体の MD を疑 っ て 母体 の

詳細 な診察を行 うこ とが重要で あ る．

　 CMD の 出生直 後の 臨床所 見で は ， 顔面筋の 筋力

低下 か ら くる特徴 的顔貌 ， 全 身性 筋 緊張低下が高

頻度に 認め られ る こ とか ら 母体 を臨床的 に診断 で

きれば ， 児 を臨床的 に CMD と診断する こ とは 十

分可 能で あ る．本症 例全例 に認め られ た 右横隔膜

挙 上 と肋骨 の 狭細化 とい っ た レ ン トゲ ン写真上 の

所見は ，横隔膜 と呼吸筋の 低形成や 肺組織の 未熟

性 に起 因 した呼吸障害 を反映 して お り， 出生後す

ぐに 直面する最 も深刻な問題 とい え る． よっ て 出

生後 は人工 換気 を要す るこ と とな り， 自発 呼吸や

哺乳が 障害さ れ る時期 を超 える と生命予後は比 較

的良好で あるが ， 神経学的に は精神遅滞や歩行障

害を残す こ とが多 い ．

　 我 々 の 3 症例 には胎 児脳室拡大 や 胎児水腫所 見

が み られ た が ，3 例 に認め らか た PVL と脳 室拡大

の 関連性は現在の とこ ろ未解明で あ る． しか し ，

CMD が在胎週数 に かか わ らず高頻度に PVL を旱

す る可能性 を検討 し ， 周産期 の 虚 血性脳 障害が原

因 と し て 推測 す る
4）
文献もあ る こ とか ら， 今後症例

を重ね て 因果 関係 を考慮 して い くこ とが で きるだ

ろ う．また ， 症例 4 の よ うに CMD に 高度の 胎児水

腫 を認 め た場合は
， 予後不 良と考え られ

， 原 因不

明の 胎 児水腫の 中に CMD が 見逃 さ れ て い る 可能

性 もある と考 え られ る
9）
． したが っ て ， 原 因不明の

羊水過多 と ， 胎動減少 ，
．そ して超音波検査におけ

る胎児脳室拡大や胎児水腫 と い う所見の 組み 合わ
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せ は ， CMD を胎児期に 診断す る有力 な手 がか りに

な る もの と考 え られる．

　今回我々 の 経験 した 5症例 は い ずれ も神経学 的
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 1

に 典型 的な MD の 所見 を呈 して お り， CMD を臨床

的 に診 断す るこ とがで きた が，遺伝子診断は症例

2 と症 例 4 の 2 例 施 行 した ．原 因遺伝 子 は 第 19

染色 体長腕 上 に ある MD 　kinase　gene の 異常で あ

る こ とが 判明 して 以来 ， 原因遺伝子 を標 的 に し た

直接 診 断が 可能 に な っ た が ， 厚 生省精神 ・神経疾

患研 究 の ガ イ ドブ ッ ク の 中 で 三 木 と山縣 は ， MD

罹患症 例 にお ける 遺伝 子 診断の 適応 と して ， 典 型

的 な症 状 を呈 さず他 の 筋肉疾患 と鑑 別診断 が必要

な場合や ，本人や 家族の 希望 を前提 と した発症前

診 断，また 第 2 児以 後 に対する 出生前診断を挙げ，

臨床的に典型 的な神経学的所見を呈 する症例に 対

して は確定診 断す るための 遺伝子 診断 を行 う有用

性 は な い と し て い る
1°）
． しか し

一
方 ， 大半の CMD

は母 児 問の 遺伝に よ る もの で ， 母親が MD の 時の
層

CMD 発生頻度は 10〜 15％ とされ て い るが ， 田 辺

らは eg　一子 が罹 患 し て い る時 の 第 二 子 以 降 の

CMD 再発危険率 は 20〜37％ に 増大 し
，

リ ピー ト

数 300 以 上 の 母 体 で は 59％ の 児が CMD と な る

と指摘 して い る
4）e とか ら， 次回妊娠時の遺伝 カ ウ

ン セ リン グを行 う意 味で は遺伝子 診断 の 意 義は大

き い ．Ashizawa　et　al．
7〕
は MD 母 児 間 の CTG リ

ピ ー トの 大 きさは 発症 児 にお い て 明 らかに増幅す

る もの の
一

定の 比例関係は認め ず，母体が 軽症の

MD で ある場合 も重症の CMD 出産の 可 能性 は 否

定で きな い と報告 して い る．一
方 ， 福 田 らは ， 羊

・

水 細胞 を用 い た出生前診断 として
， 遺伝子 解析 を

行 うこ とに よ り， 児の 重症度 をある程度予 測する

こ とが可能で ある と報告 して い る
F｝）
． い ず れ に し

て も遺伝子診断は その 可能性 と限界を提示し，患

者 や家族 に どの よ うな ベ ネフ ィ ッ トを与 え る の か

を考えた うえで
， 患者に イ ン フ ォ

ーム ド ・
チ ョ イ

ス させ る こ と を前提に実施す べ きで あろ う．そ し

て 妊娠を契機 に初め て MD と診断 され た場合 ，遺

伝 子診 断の 有 無 に かか わ らず ， そ の 告知に 際 して

は慎重 な対応 が求 め られ る．MD は常染色体優性

の 遺伝形式 をとる ため ， 同胞や MD 患 者の 父 親の

発症 に留意 する必要性の ある こ と， そ して 次 回妊

娠 時 も CMD とな る可 能性 の あ る こ と等 を適切 な

遺 伝 カウ ン セ リン グの 下 で の 情報提供が 必要で あ

る ． また，母体の 筋力低下症 状 は加齢 に伴 っ て 増

悪する ため ， 児 の 養育に は家族の 理解 とサ ポー
ト

が不 可欠 で あ る こ とを強調する こ とが望 まれ る ．

　　　　　　　　　結 　　語

　今 回我 々 は筋 緊張性 ジス トロ フ ィ
ー症 （MD ）合

併妊娠 5 症例 を経験 し ， その 臨床 的検討 を行 っ た．

MD 合併妊娠は 妊娠を契機に 診断さ れ る こ とが 多

い ．超音波検査 で 原因不明の 羊水過多を認め た場

合 ， CMD を含め た胎 児筋疾患 を念頭 に おい て ， 詳

細 な母体 精査を 行うこ とが 肝要 で あ る．臨床的 に

MD と診 断で きれば ， 産科 的 な分娩 時異常や CMD

に必 発す る 出生 直後の 呼吸 障害に留意 し て
， 厳重

な周 産期 管理 を行 う必要 があ る と考え られ た ．

　稿 を終 える に あた り，こ れ ら 5症例 の 診断と治療 に ご助

力 い た だ い た 当院新 生 児科の 松井潔先生，母性内科 の 宮 田

朋子先 生，萩原聡子先生 に 深謝致 し ます．
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