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P2−373　Beckwith−Wiedemann 症候 群 （BWS ） の 出生前診断
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Beckwith −Wiedemann 症 候群 （BWS ）は，臍帯ヘ ル ニ ア，巨舌症，巨人症を主症状 とす る症候群 で，原因遺伝子 IGF−2 は 11

pl55 に局在して おり，ゲ ノ ム 刷 り込み 修飾を受ける遺伝子の 1つ で あ る．最 近 で は，生 殖補助医療 との 関達も注 目され て い る．

新 生 児期 に，巨舌 に よ る呼吸 障害．哺乳 障害，低血糖発作 に よ る痙攣 な どの 症 状 が 出現するた め，出生前 の 詳細な情報提供 は

非常に 有用 で ある，今図．妊娠超音波検査で BWS を強 く疑っ た症鯛を経験したので，遺伝相談の 問題も含め 考察す る．【症鋤

37歳，1 回経産婦．妊娠 五4 週時の 超音波検査で 擠帯ヘ ル ニ ア を認 め た た め，両親 に対 して ト分な説明を行い ，胎児染色体検査

を行っ た．結果 は，正常核型で あっ た．その 後，ヘ ル ニ ア の 大きさ，脱出臓器 に注意 し経過観察 して い た．妊娠30週時の 超音

波検査で
， 舌が常 t：L：1腔 よ り説出 して い る こ とか ら，巨舌症 と診 断，羊水過多も認め BWS を疑っ た．妖娠 32週 に 前期破水 を

発症 し，前回帝王切開術 を施行 して い る こ とを考慮 して ，緊急帝王 切 開術 を施行した．JEは，2839g，　 Ap8／8 で ， ヒ記症状か

ら BWS と診 断 され た，ヘ ル ニ ア 完 納術 を 緊急 で 施行 し 経過観察 とな っ た．現在，日齢 33 日で，呼吸 障害は な く，哺乳力も良

好で あ る．【考劉 臍帯ヘ ル ニ ア は，染色体異常の 合併が 高率であ る が，今 回の よ うに数的，構造変化を認めない ケ
ー

ス もあ る．
こ の 場合，画像検査で BWS の 検索を行う事 は，分娩後 の 治療計画，両親に対 しての 遺伝相談にお い て，極 め て重要で ある と

考えられ る．現在，兩親及 び当院綸理 委員会の承認を得て 児の 遺伝子解析 と胎盤 に おける　JGF−2 遣伝子発境の 解析中で あ る．

P2−374　Severe　IUGR を呈し，出生前に診断し得 た Wolf −Hirschhorn　syndrome （WHS ）の 1例
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WHS は 50．eOO 出生 に 1 例 とい う極 め て稀 な疾患 で あ り，出生前 に診断される例 は さらに稀で ある．今回我 々 は，出 生前に

severe 　IUGR を認め
， 明 らか な構造異常 を認め な か っ た が，染 色 体 検査 に よ り WHS と診断 し得た症例を経験 し た の で 報告す

る ．症 例 は 31歳，初妊婦，妊娠 28 週 2 日，子宮内胎児発育制限 （IUGR ）に て 精査 ・管理 目的 で 当セ ン ターに 紹介 された．

初診時の 胎児超音波検査 で は，推定体重 は 760g（− 3．4SD ）で sym   etrical　IUGR を呈 し，随伴異常 と して 単
一
臍帯動脈 （SUA ）

の み 認め られた．入院後，児の 発育 と well
−−beingを評価した と ころ，　 BPS は 良好で，発育も認め．羊水量も正常，カ ラ

ード

プ ラ で は 申大脳動脈と瞎帯動脈の RI 値の 逆転も認め な か っ た．妖 娠 38週 に入 り，推 定 体重 は 一3．8SD，　 CST は 陰性で あっ た

が，39 週 に 羊水過 少 を認 め た た め，40週 0 日，誘発分娩 にて 出産 に 至 っ た．児は 1426g で Apgar 値は 馴8 点で あっ た．　WHS
は 重度の IUGR を呈 し，て ん かん ，精神遅延，頭蓋 や 顔部の 発 育不全な どを 特徴 とす る症候群 で あり，4 番染色体短椀 の 部分

欠損に よる こ とが知 られて い る．過去 に報告され た 出生前診断例 を検討す る と，本症候群 は平均 27週 に 診断されて おり，全

例で IUGR を認 め，随伴 異常 と して小頭症や 口 唇裂，顔面形成不全や SUA が 認め られ る こ とが 報 告 され て い る．予 後の 決定

因子として 痙攣発作が重要 で ある が，靖神遅延 も比 較 的高率に生 じる．塞症例の よ うに severe 　IUGR で 形態異常 を認めず羊

水量も正常の 場合，本症候群も念頭 に入れ るべ きで あ る．た だ し，予後 に つ い て は 染色体の 欠損 の 程度 に よ っ て 異な る可 能

性が 指摘 され て お り，今後 の 症例の 蓄積が必要で あ る．
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Ex 　Utero　I鼠 rap 繍 m 　Treatment （EXIT）Procedure　lよ帝王 切開瞬 に胎児 ・胎盤 循環を維持 した ま ま胎 児 治療を行う方法 で，

近年先天性上気道閉塞や胎児口腔内占拠性病変に対 して施行 され た 報告が 増加して い る ．今回我 々 は， L顎 ・咽 頭 か ら発 生

す る奇 形腫 （上 顎体）に対 しEXIT に よ り救命 し得 た症 例 を経験 し たの で 報告する．症例は 34歳の 初産婦．飫娠 23 週，切

迫早産 にて前医入 院 妊娠 25週，胎児顔面腫瘍を指摘，妊娠 26 週 4 日，切迫早産管理 及び 胎児顔 面腫瘍精査 目的に 当科へ

母体搬送．入院時超音波検査及び MRI 検査で 胎児の 咽頭から口 腔内を占拠す る 40mm 　X 　40mm の 不正 型 の 多房性腫瘤 を認

め，胎児上 顎体が 疑わ れた．画像所見上，出生 時 に気管切開が 必 要 とな る 可 能性 が 高く EXIT の 適応 と判断 し，本入 ・家 族

へ の 十 分 な イ ン フ ォ
ー一ム ド・コ ン セ ン トの 上 院内倫理 委員会の 承認 を得 た．妊 娠 30 週 1 日，腫瘍は 54cm × 30mm に増大 し，

AFI45cm と急激 な羊水過多を呈 した ため 革水穿刺 1600m1施行．妊娠 30週 6 日，前期破水
・
陣痛発来 し，緊急帝切 とな っ た．

EXIT 中の 胎児循環状態 は 良好 で．気管内挿管を試 み た が不可 能の ため直ちに気管切開を行 っ た．　 EXIT 時間は 15分．気切

に要 した時間は 8分，術中出血量は 3690ml （羊水含 む），輸血 は行 わ な か っ た，児は 1406g 女児で APS4 点で あ っ た．腫 瘍

は成熟嚢胞奇形 腫 で，蝶 形 骨 洞 か らの 発 生 で あ っ た．日齢 O，日齢 48 に 腫瘍 切 除術 を 施行，現 在 眼窩 ・上 顎，硬 口蓋 に腫瘍が
一

部残存 して い るが，全身状態良好で 経過 して い る，
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