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P2−178　Nuchal　translucency症例に お ける 予 後因子の 検討
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・

【目的】Nuchal　translucency（NT ）増大 は染色 体異常や 胎児異常と の 関連が 報告 さ れ て い る が
，

．一
方で 生 理 的変化 で あ る こ

とが 多 い ．NT 増 大例 に お け る 予 後 因子 に つ い て 検討 した．【方法】妊 娠 12週〜14週 に NT ≧ 3mm 以 上で 妊娠転帰が 判明した

予後良好群 13例，予後不良群 33例（染色体異 常 8例，形態異常 19例，子宮内胎児死亡 5例，胎児水腫 1例）を対象 と した．
NT と同時 に計測 した Biometry （CRL ．　 BPD ，　 FL ），静脈管 （DV ）及 び臍帯動脈の pulsatility　index（PD を比較検討した．

週数 の 影響 を考慮して CRL，　BPD ，　 FL は Z ス コ ア として 検討した，計測項目の 基準値 は 当科 で 作成 した．本研究 は当院の 倫

理 委員会 の 承認の もと行 っ た．【成績】母体年齢及 び UAPI に は有意差 を認 め なか っ た が，　 NT （中央値）は 予後不良群 8．Omm

で あ り，予 後 良好群の 3．7mm よ り有意に厚 か っ た．また 予後不良群 の CRL ，　BPD ，　 FL の Z ス コ ア は 有意 に小 さ く，　 DVPI
は 有意に 高か っ た．ROC 解析 で は NT 単 独 （cut　off値 3，7mm ，オ ッ ズ比 37，感度 97％，特異度 54％ ）よ りも NTIBPD （cut

off値 1，8，オ ッ ズ比 145，感度 97％，特異度 83％ ）な ど Biometryを加味 した パ ラメーターが NT 単独 よ りも有用な予後因子

で あっ た，【結論】予後不良例 で は 初期 よ り発育遅延を認 め，NT に Biometry を組み 合 わ せ る こ とで よ り有効 な指標 に な る 可

能性が示唆され た．
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【目的】1985年か ら2008 年 の 閭 に 当科で 絨 毛採取 に よ る 出 生前診断を試み た症例 611例 の 適応，解析結果を後方視的に 検討

し，検査 の 結果 や 有 用 性 な ど を比 較 した，【方法】出生 前遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ後，絨毛採取 に よる 出生前診断を希望された妊婦

を対象 と し，日本遺伝関連十学会の 分類 の もとに検査 の 適応別 に，A 群 （本人また は 夫が 染色体異常保因者），　 B 群 （染 色体

異常児分娩の 既往），C 群 （高齢妊娠），　 D 群 （本人 が 重 篤 な X 連鎖 遺 伝 病 の ヘ テ ロ 接合体），　 E 群 （両親が 重 篤 な常染色体劣

性 遺伝病 の ヘ テ ロ 接合体）．F 群 （重篤な常染色体優性遣伝病の ヘ テ ロ 接合体），　G 群 （そ の 他）の 7群 に分けた，採取された

絨 毛 は 染色 体 分 析，酵 素 活 性 な ど 生 化 学 的分析，及 び 遺伝子解析 に よ り罹 患の 有無 の 診断を行っ た．【成績】A 群 79例，B

群 104例，C 群 91例，　 D 群 109例，　 E 群 ll5例，　 F 群 23例，　 G 群 90例 で あっ た，　 X 連鎖遺伝性疾患は性別判定して男児で

あっ た も の の み 遺伝子解析 した．C 群 の 年齢別 ヒ ス トグ ラ ム で は平 均 39歳 で あ っ た．　 D 群 に は Duchenne 型 筋 ジ ス トロ

フ ィ
ーtX 連鎖水頭症 LICAM 欠損などが あ っ た．　E 群には福山型筋 ジス トロ フ ィ

ー，脊椎性筋萎縮症，　Tay−Sachs病，　Gau・

cher 病な どが あ り，　 F 群 に は筋強直性 ジス トロ フ ィ
ーな どが あ り，G 群 に は NT （Nuchal　Translucency＞，胎児水腫，風疹感

染 な どが あ っ た．【結謝 欧米 に比べ 国内で は絨毛診断が実施 さ れて い る施設 は少な く限 られ て い る．遺伝形式 が 明 らか で 重 篤

な先天異常 の 罹患児出産の 既往 が あ る妊婦 は，カ ウ ンセ リ ン グ や 保因者診断の ち に希望 が あ れ ば本 検査 の 適応 とな る 症例が

あ り，出生前遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ に有用 性が あ る と考え られ る．

P2 −180　帝王 切開術前検査 にて 発 見 され た，遺 伝性 コ リ ンエ ス テ ラ
ーゼ 欠 損症 の 1例 そ の 遺伝子 診断の 結果

総合病院南生協病 院

西 川 直美，堀江典克，鈴木明彦，石井景子

【緒 言】コ リ ン エ ス テ ラーゼ （以 下 ChE ）欠損症 は，全 身麻 酔 下 で 脱 分 極 性 筋 弛 緩 薬 が 投与 され た 際 に筋弛緩効果 の 遷延，遷

延 性無呼吸 が 惹起 さ れ る こ とで 報告 さ れ て い る．また，硬膜外麻酔 で の 副作用の 報告 もあ り，全身麻酔以外 で も術前 の ChE
測 定 は必 要 で あ る と思われ る ．今 回我 々 は帝 下切 開術 の 術 前検査で 偶 然発見さ れ た遺伝性 ChE 欠 損症 を経 験 した の で 報 告 す

る．【症 例】患者は 31歳，第
一

子は骨盤位 の ため 2005 年 に帝
：E切開に て娩出され て い る．今回，瘢痕子宮の た め 帝王切開が 選

択された．術前検査で は ChE は OU ／1（正 常値18 〜350　UA ）と異常低値 を示 した．肝 機 能 は正 常 であ る こ とか ら遺伝性 ChE

欠 損 症 が 疑 われ た．手術は 腰椎麻酔，硬膜外麻酔
．
ドで 行 わ れ，特 に問題なく経過 した．児の ChE 値は 142　U／1と基準値を 下

回っ て い た．当院の 倫理委員会の 承認と患者及び家族の 同意を得 た後，遺伝子解析 の 結 果，コ ドン ll9 の CAA が TAA に 変

換 し た ナ ン セ ン ス 変異 （グ ル タ ミ ン か らナ ン セ ン ス コ ドン に 置換）と コ ドン 330の TTA が ATA に変換 し た ミス セ ン ス 変異

（ロ イ シ ン か らイ ソ ロ イ シ ン に 置換）の コ ン パ ウ ン ドヘ テ ロ 接合体 で あ り，その ため ChE 活性の 欠 損 とな っ た と考え られ た．

また，発 端 者 の 両 親，姉妹 ag　L　 2 子 を解析 した と こ ろ，い ずれ もヘ テ ロ 結合体で あ っ た．【結語】ChE を測定す る こ とは，

術前 の リス ク評価と して有用 で あ る，さ らに遺伝形式が明らかに なれば，そ の 血 縁者が将来，何らか の 疾患 で 手術 が 必 要 に

な っ た場合，そ の リ ス ク を前 も っ て 知 る こ とが で きる とい うこ とや ，肝機能障害が 疑 われ，無駄 な，CT 検査 肝 生検が 避け

られ る とい うメ リ ッ トが ある と考 え られ た，
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