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P1−319　全前 脳 症 を合併 し た 13q一症 候 群 の 長期 生 存例

大分大
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【緒言】13番染色体長腕 の 部分欠損 は 13q一症候群 と い わ れ，非常 に まれ な 染色体異常 で あ る．今 回，全 前 脳 症 の 合 併 を 認 め た

13q一症候群の 長 期生 存例 を 剖検所見と合わ せ て 報告す る．【症例】症 例 は 33歳，4経妊 2経産．家族歴，既往歴 に 特記事項な

し．近医 で 妊婦健診を受 け て い た が，妊娠 22週 の 健診時，胎児脳 室拡大 と頭囲 拡 大 を認 め た た め 当 科 を紹 介 さ れ た．超 音波

断層法，MRI で 全前脳症，無頭葉型 と診断され た．羊水染色体検査 で 46，　XY ，　del （13）（ql3q31 ）と診断された．妊娠中，胎

児の 頭 囲 は拡大 し続 け た が 胎 児機能不全 を呈す る こ と は な か っ た．妊娠 37週 3 日 に 帝 王 切開術 を 行 っ た．児 は 2．306gの 男

児，Apgar　score は 5 点 （1分），7点 （5分）で あっ た．出生 直後 よ り啼泣あ り，四肢 を 動 か す様子が見られた，全前脳症の

ほ か に overlapping 　fingers，内反足，口 蓋裂を認め た ．児 は 生 後の 状態も よ く，経 管栄養を行い な が ら退 院 した．生 後 8 カ 月

に呼吸不全の た め 死 亡 した．剖検で は前述 の 所見 に 加えて 網膜芽細胞腫 を認め た．【考察】13q一症 候群 で 認 め る 奇形 は 様 々 で あ

る が，重度の 奇形 に 関係す る
“
critical　region

”
は 13q32 で あ る．　 Brown らは欠損部位 に よ り Group　l−3 に 分類 して い る．全

前脳症 で は 約 30〜50％ に 染色体異常 が ある とい わ れ て お り，最 も頻度 の 高 い 異常 は 13 ト リソ ミ
ー

で あ る．13q一症 候群 に つ い

て の 報告 は 現在 まで に 約 100 症 例程で あ るが ，全 前脳症，無頭葉型 と の 合併症例 は さ ら に 少な く，Medline で 検索す る 限 り2
症例で あ る．13q一症候群 と全前脳症 は 共 に 流産 や 子宮内胎児死亡 の リ ス ク が 高 く，出崖 して も長期生存 は 困 難 と言 わ れ て い

る．今 回 の 症例 は 満期産後，比較的長期 に 生存 した非常 に まれ な ケ ース と考え られ る．

Pl・320　胎児 14番染色体片親性 ダ イ ソ ミ
ー

の
一

例
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【緒言】14番染色体片親性 ダ イソ ミ
ー

（Updl4 ）関連疾患 は 14q32．2 領域 に 存在す る イ ン プ リ ン テ ィ ン グ 遺伝子の 発現異常 に

よ り生 じ，胎 盤 を有す る哺乳 類 か ら認 め ら れ，胎盤の 進化と 関連 が あ る と考え られ て い る．胎児期 に 羊水過多 を 認め ，ベ ル 型

胸郭低形成を呈 し，父性 Upd14 と診断された症例 を報告す る．【症例】41歳女性，初妊初産．近医 に て 羊水多 く，妊娠 24週 当

科紹介受診．妊娠 25週 に羊水過多，切迫早産 で 入 院管理 とな っ た．胎児超 音波所見に て 胸郭の 低形成 を 認め た もの の ，心奇

形 や 四 肢短縮を認め ず，胎児尿量 は 基準範囲内で あっ た．胎児 の 嚥下運動が 認 め られ なか っ た．羊水除去を施行，羊水染色体
検査 は 希望 され ず，病歴 お よ び 胎児超 音波所見 か ら 14番染色 体 （父 性）片親性 ダ イ ソ ミ

ー
関連疾患 の 可能性 が 示唆 され た．

妊娠 37週 3 日，帝王切開 に て 分娩 され，児 は 2778g，　Apgar　score 　5点／7点，啼泣な く気管挿管 され NICU に 入 院管理 と な っ

た．胎盤 と臍帯血 の FISH 分 析 と メ チ ル 化解析（MEG3 ／IG−DMR ）で は，14q12−32に 欠 失 な く，14q12−14q32．33 に isodisomy
が み られた．児 は 日齢 6 に抜管 され，日齢 45 に 退院となり，摂食は経鼻 チ ュ

ー
ブに よ る 補助 をうけて い る．両親の 採 血 で は

14q12−14q32．33の
一

部 に 父 性 isodisomyが み られ た．文 献 的 に は 父 性 Updl4 の 長 期 予 後 は不 良 で あ る．【考察】原因不明の 羊

水過多 で 胎児発育 が よ く，ベ ル 型 胸郭，嚥 ド障害 の あ る胎児 をみ た 場合 は Updl4 を 疑う必 要が あ り、両親や 胎盤を含 め た 精

査 に よ り，次回 妊娠時 の 再発率の 推定．遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ ，児 の 予 後判定 に 有 用 性が あ る と 考 え られ た，

Pl −321　 高度子宮内発育遅 延 を伴 っ た性染色体異常 46，　 X，　 der （Y）t （X ；Y ）de　novo の 一症 例
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性染色体異常 の 多 くは 出生 児 の 表現型異常 は軽度で ，Cystic　hygroma を合併す る ター
ナ
ー
症候群 の

一
部を除き，特徴的所見

を示 す こ と は少 な い ．しか し転座 を伴 っ た 性染色体異常 で は，X 染色体 の 不 活化 や，　 Y 染色体 の SRY 遺 伝 子 の 有 無 に よ る 性

別決定 に 影響を及 ぼ し，慎重な対応が求 め られ る．今回，高度子宮内胎児発育遅延を認め，出生後 の 染色体検査 で XY 染色体

由来 の 派生染色体が 判明 した 症 例 を経験 した の で報告 す る．（症 例 ）33歳，2経妊 1経 産 （第 1子　正 常男児）．合併症 は なく，
母体 自身の 妊 娠経過 に 異常 は 認 め な か っ た．31週 6 日，前医 よ りIUGR の た め 当科 に 紹介，精査 目的 に て 入院管理 と した，
超音波所見で は ，−2．5SD の symmetrical 　IUGR 以外は特に異常を認め なか っ た．入 院中，児の well

−beingは良好で，　 growth
も認 め られ た た め，2 週間の 経過観察の 後，外来管理 と し た．38 週 4 日，自然経腟分娩 に て 1768g，男児，　 Apgar 　score 　5／7
を分娩 した．児 に は 揺 り椅子様踵，高口 蓋を認め る も，停留精巣，尿道 下 裂等 の 外性器異常 は認 め なか っ た．染色体検査 に て，
46．X ，add （Y ）（qll ．2）（G バ ン ド分染法），46，X ，der （Y ）t （X ：Y ）（mFISH 法）で あ っ た．今後 X 染色体サ ブ テ ロ メ ア 領 域 の FISH

解析 を行 う予定 で あ る ．両親由来の 可能性を考え染色体検査を行 っ たが正常核型で あっ た．児 は，日齢 30 日の MRI で 脳梁低

形成 が 疑 わ れ て い る も の の ，明 らか な 臨 床症 状 は 認 め ら れ ず，日齢 32に 2300gで 退 院 した．現 在，外来 に て 経過観察中 で あ

る．本 症 例 は Ypll．3 にマ ッ プ され る SRY 遺伝子 を持 つ こ とか ら表現型は 男性 で ある が，性 染色体異常 と IUGR の 関連や ，
Functional　disomy の 影響等 は 不明で あ り，文献的考察を加えて 報告す る，
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