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P3・20　ク ラ イ ン フ ェ ル ター症候群夫婦 に 対す る 遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ につ い て
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以前ならば生児を獲得す る こ とが 困難で あっ た夫婦が ART を施行する こ と に よっ て 生児を得る こ とが 可能とな っ て きた．
今 で は，体外受精 児 及 び ICSI児 の 占め る割合 は全 出 生 数 の 内約 L5 ％ に なっ て お り，実 に 61 人 に 1 人 の 割合

「
と なる．不妊の

5割近 くは男性因子が 原因 と言わ れて い る ．夫が ク ラ イ ン フ ェ ル ター症候群で ある場合 は，
一

般 に 3割か ら 5割が 無精子症 で

あ り，妊娠を諦め る か 他の donorに よ る AID の 選 択 しか ない ，そ れ 以外 の 5 割 か ら 7 割 は 自然 妊 娠 の 期待 で き ない 重症 乏精

子症 を示 す と言わ れ て い る．今回患者 は，TESE 後 に精子が 認め られ，精子 を凍結保存 した後 に産婦人科を受診 した 20代 の

夫婦 で ある．日本不妊学会 （日本生殖医学会）の 会告に従 い 遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ を行 な っ た．夫婦 は 妊娠 を決 断 した．ICSI
を施行し双胎妊娠が成立 した．妊娠成立後酪生前診療外来に て再度遣伝カ ウ ン セ リ ン グ を行な っ た．夫婦 は，羊水検査 の 施行

を希望 しな か っ た．双 胎 妊 娠 で あ り経腟分娩に て ＝ 人 の 成児 を得 た の で 夫婦 と共 に行 っ た遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ を中心 に報告

する．

P3 −21　着床前診断を施行 した筋硬直性 ジ ス トロ フ ィ
ーの 2症 例

名古屋市立 大

佐藤　剛，服部幸雄，杉浦真弓

筋硬直性 ジス トロ フ ィ
ーは，筋強直症候群の 1 つ で あ り，本邦 の 有病率は入 口 10万 人 当 た り5 入程度 で 成 人 で は 最 も頻度の

高い 筋 ジス トロ フ ィ
ー症 で ある．遺伝形式 は常染色体優性 で ，19番染色体 に myotonin 　protein　kinase遺伝子 （DMPK ）が 存

在し，その 3
’
非翻訳領域の CTG 配列 の リピー

ト回数の 過剰な増抽が本疾患 の 原因 であ る．表現促進現象を有し，軽症 の 母親

か ら厘 症な先天型 の 罹患児が 生 まれ る こ と も稀で は な く，欧 米 で は着 床 前 診 断 （PGD ）の 対象 と して 1990年代前半 よ りそ の

報告が あ る．我 々 は，日本 産科婦 人科学会 よ り2組 の 夫婦 に対する 本症 の PGD 施行 の 認酉∫を 受けて お り，こ れ まで 5周期の

PGD を施行 した た め，そ の 経過 に つ い て 報告する ．当施設で の ，　 PGD の プ ロ トコ ール は 以 下 の 通 りで ある．　ICS1 後 3 日 目 に

胚 生検を行い ．得 られた割球 に対し CTG リ ピート領域を標的とした nested 　PCR を施行，　PCR 産物の fragment解析を行い ，
両親の 正常 リ ピー

ト数 の allele を 1つ ずつ 有す る割球が 生 検 され た 胚 を 非罹 患胚 と 診断 し，　 ICSI後 5 日月 に子宮内 に移 植 し

た．【症例 1】妻が罹患者．本症先 天型 の 児 の 死産歴 あり．他施設で の 遣伝 カ ウ ン セ リン グ の 後，着床前診断を希望し当施設受

診．4 周期 の PGD を施行，計 39個 の 胚 で 解析 を行 い ，35胚 （90％）で 診断 ロ∫能，15胚 （43％ ）が 非罹患胚と診断 され た，
3 周期に お い て計 8懶の 胚を移植 し ， 1周期 で児心拍が 賜性とな る も妊娠継続 に は 至 らな か っ た．匪 例 2｝妻 が罹患者，本症

先 天 型の 児の 出 産歴 あ り，他 施 設 で の 遺 伝 カ ウ ン セ リ ン グ の 後，着床前 診断 を希 望 し当施 設受診．1周期 の PGD を 施行，8
個 の 卵子 を回収，2胚 で 解析 を行うもい ずれも罹患胚の 診断で，胚移植 に は至 らなか っ た，
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【目的｝着床前遺伝子診断 （PGD）の基本技術 には nestedPCR 法 であ 弓，対象遺伝子の増幅後，シーケ ン シン グを行う，　 Alleiic　discrimi−
nation　reanime 　PCR 法 （Taqman 　PCR 法）は，迅速かつ 点変異の 識別が可能で あり，　 PGD に 有効性が高い が，1stPCR の 条件設定に よ り

carrier 　lcell由来遺伝子を Wild　Type ある い は Mutationと診断する事象を経験 して い る．安定した診断系を構築す るこ とを目的 と した．
【方法1Duchenne型筋ジス トロ フ ィ

ーの 変異遺伝子型で，1）exon 　69内の 一塩基欠失型 と 2）exon 　11内の 一塩基挿入型 を対象 とする PGD
の 予備検査を行っ た，1）の 1st　PCR の Taqポ リメ ラーゼに Amp 且ITaq　Goldを用い．　 denaturingは 95℃ ・9分に設定 した．2nd　PCR に

Taqman法 を屠い ，蛍光強度を測定した．2）の lst　PCIIの Taq ポ リ メ ラ
ー

ビに Platinurn　Taq　DNA 　polymeraseを使用 し，　 denaturlng
は 94℃ ・2分に設定した，追試として 2）の denaturingを 94℃ ・4分，97℃・2分，非特異的増幅の 防止をね らい DMSO 添付の 上 94℃ ・

2 分に 設定 した 3群に つ い て，carrier　lcell由来遺伝子
一の 蛍光強度を測定した．械績】1）におい て，　 carrier 　lcell　M来遣伝子の 正診率は

87．5％ であ っ た．2）におい て，carrier 　lceH宙来遺伝子の 正診率は 454％ で あっ たが，追試の 3群の い ずれ におい て も，正診率は 87．5％
であ っ た，【結論】TaqMan 法に よる PGD の 実施にお い て，　Taq ポ 1丿メ ラーゼ お よ び denaturingの 条件設定の 変更によ っ て，　 carrier 　lcell
由来選伝子の正診率の 改善を認め た．実際の PGD は，2割球生検の 診断が

一
致 した もの を胚移植する ため，診断を誤る 確率を下げ る こ と

が出来るが，対象が優性遣伝病で ある際には一
層の 注意を要し，現時点で はシ

ー
ケン シン グに よる確認が必須である とい える．
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