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P1 −24−5　胎児期 に脳 室拡 大 ・羊水過 多を きた し，出生 後 に Sotos症 候 群 が疑 わ れ た 1 例
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【背景】Sotos症候群 は，出生 前か らの 成 長 促進，特異な顔貌 精神発達遅 滞 を特徴 とす る症 候 群 で，5 番 染 色 体長 腕 に存在す
る NSDI 遺伝子の ハ プ ロ 不全が 原因と考えられ て い る，今回，胎 児期 に原因不明 の 脳室拡大

・
羊水過多をきたしt 出生後 に

Sotos症候群が疑われた 1例を経験 した の で 報告す る ，【症 例】36 歳，2 経 妊 1経産．妊娠初期 よ り当 院 に て 妊 婦 健 診 を して い

た ．妊娠 26週 よ り胎児 の BI’D お よ び脳室の 拡大 を認め，妊娠 29週 よ り羊水過多 を認 め た．34週 よ り羊水過多 に よ る腹部膨

満 が増 強 し呼吸 困 難 も出現 し た ため 入院 し，2 回の 羊水除 去 を施 行 した，明 らか な胎 児 奇形 は 認め ず，羊水染色体検査 で も正

常核型 で あ っ た．妊娠 36週 4 日に 帝王 切 開 に て 3317g （＋ 1．6SD）の 女児 を娩出，頭囲 38．2cm ，　 Apgerscore1分値 8点，5
分値 9 点 で あ っ た．明らか な外表奇形 は な く，顔 面 は 前額突 出，眼 烈斜 ド，先細 りの 下 顎 を認 め た．活 気 はや や 不 良，四肢 の

筋緊張低下 を認 め た．哺乳 はや や 緩慢で 頭部 MRI に て 後角優位の 脳 室拡 大 を認 め た．染色 体検査 で は 5p35 領域 NSD1 遣伝子
の 欠損 は 認め な か っ たが，臨床的 に は Sotos症 候 群 が 強 く疑 わ れ た．【考察】本例 は 脳室 拡大や HFD ，顔貌 筋緊張低下 な ど
の 所見からSotOS症候群が 強 く疑わ れ た．発達な どを 観察しながら精査 して い く，嚥 ド障害の た め羊水過 多 を呈 した と考え ら

れる．Sotos症候群 で NSDI 遺 伝予の 欠損 を認 め る の は 50〜60％ で，こ の 場 合 は FISH 法で の 確定診断が 可能で ある ．【結論】
原 因不明の 脳室 拡大，羊水過多お よび過成長 を認 め た場合，鑑別疾患 と して Sotos症候群 も念頭 にお き，胎児の 体重推移 を見
守 り切迫早産徴候 に 注意 し，分 娩 様 式 を熟 考 す る な ど厳 重 な周産期管理 が 必 要 で あ る，

P1−24−6　当 院 に お ける 18trisomy 症 例 の 周 産 期 管 理，出 生後 の 予後 の 検討
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【目的】18　trisomy の 生命予 後 は極 め て 不良で あり，その 対応 は施設 に よ っ て 様々 で あ り治療方針 に つ い て は ど こ まで積極的

に行うべ き なの か 未だ 賛否が ある．当院で 管理 した 18trisomy症 例の 周産期管理 と出生後の 児の 予 後に つ い て 検討 した．【方
法】2002年か ら 2010年 に 当院 で 管理 した 18　trisomy の ユ7 症 例 に つ い て ，出生 前診断の 有無，周産期管理，出生後の 児の 予

後，医療介入の 有無を後方視的 に検 討 した，【成績】出生 前診断 され た もの は，ll例 が 羊水染 色体検査 に て 確定 した，6例 は胎

児超音波検査で 染 色体 異 常 を疑 うも羊水検査 の 希望 が 得 られ なか っ た．当院へ 紹介 とな っ た平均週数 は 28週 〔14〜37週），
管理 入 院 を 要 し た もの は 14例 （82．4％），羊水過多 に対 して 羊水除去 を 施行 し た もの は 4例 （235％ ）で あ っ た．2 例 は 29
週，35週 で 子宮内胎児死 亡，1例 は 19週 で 人工 妊 娠 中絶 に 至 っ た．生 産 と な っ た 14例 の 平均分娩週数 は 36．1週 （29〜38
週），平均出生体重 は 1519g（882〜1907g），平均 Apgar 値は 1分／5 分 ： 3，4 点／5．5 点，女児が 70％ を占め た．分 娩様 式 は帝
王 切 開術 12例 （70％ ），そ の うち分娩中の 胎児機能不全 に よる緊急帝切 4 例，経腟分娩 2例で あっ た．4例が 出生 時の 蘇 生 で

気管挿管を 要 した．先天性心疾患 は全例 に認 め （VSD ；6例，　 ECD ；3 例，　 DORV ；3例，　 TGA ，　CeA ；1例）心臓手術を施行 し
た 症 例は なか っ た ，消化器 疾 患 の うち 1例 の み で 根治術 が 施行 され た．NICU 入 院中 に 6例 が死亡 して お り，死 亡 日齢 は O〜
504で あっ た．1年以 上 の 生 存率は 35．7％ で あり，3例 （21．4％ ）が 在宅 i矢療へ 移行で きた ．【結 論 】18trisomy 症 例 の 周産 期管
理，出生 後 の 児 の 管理 は様 々 で ある が，出生前診断 に よ る産科医，新生児科医の 早期の 医 療介 人 が必 要 と愚 わ れ る．
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先天性肺疾患 （CCLD ）に は 肺分画症 （BPS ）．先天 性肺嚢胞性腺腫 様奇形 （CCAM ）が 含 まれ る，200S−−201e年 の 過 去 3
年問に 5 例 の CCLD 〔BPS3 例，　 CCAM5 例 ） を経験 した の で 報告す る．（BPS ）3例中 2例 は左側 CCAM ，1例 は胸腔内腫瘍
疑 い で 当院へ 紹介．胸部 下 行 大 動脈か ら直接分岐す る 栄養血 管あ り BPS と診 断．全 例 縦 隔偏位ある も胎児水腫，羊水過多 な

し．腫 瘍径計測 と栄養血管 PI値測定施行．2例は腫瘍の相対的な縮小，　 PI値の 上 昇あ り，1例は腫瘍の 相対的 な縮小あ り経

過 1］！lに 栄養 血管 を特定で きなくな っ た．分 娩週 数 は 37〜38 週，2 例 が 経腟分娩，1例が 帝 王切 開術 施 行．児 の 推 定 体重 は

2658〜2968g．全例 Aps8 ／9点で あ っ た．　 UApll7 ，255〜7．327，全例当院 NICU へ 入 院 後呼吸 障 害な く待機的手術 を施行す る 方
針となり退院とな る．（CCAM ）1例 は 胎胞形成 の 診断 で 母 体搬 送 後 Stecker分 類 2 型 の CCAM と診断．2 例 目は 右側 CCAM
疑 い で 当科紹介，右肺動脈 よ り直接分岐す る栄養血 管 あ り3型 右側 CCAM と診断．2例共胎児水腫 な し、1例 目 は 24週 4
日陣痛発来 し経腟分娩，児 は 758g，　 Aps3 ／6 点，　 UA 　pH7 ，517．出生 2（，時間後 に死 亡 した．2例 目 は妊 娠 37週 1 日経腟分娩
と な る．児は 2362g．　 Aps8 ／9点，　 UA −

pH7 ．341，当院 NICU へ 入 院，経過 中，腫瘍径縮小 を認め ず，超音波で計測 した腫瘍体
積と頭 囲 の 比 で 求め た CVR （CCAM 　volume 　ratio ）は 3．7 と高値 で あ り，肺低形成 に て ECMO 使用 も考慮して い た が出生直
後は 呼吸障害認め なか っ た，後 に徐々 に陥 没呼吸認め 日齢 10 に 右下 葉切除施行．（ま とめ ）BPS 症 例 に 関 し て 栄養匠皿管の PI
値上 昇 と比例的に腫瘍縮小 を 認め 相関関係が 考え られ た．CCAM に 関 して 満 期 で 出 生 した 1 例 は CVR 高値 に て 予後不良 と

推測 して い た が 予想以 上 に 経過良好で あ っ た．
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