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P1−55−5　胎児診断され た 羊水過少を伴う先天性尿路通過障害の 児の 長 期 予後 と親子の Quality　of　life
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1目的】胎児診断された羊水過少を伴 う尿路通過障害の 児の 腎機能 と排尿機能 を 含 む 長 期 予後 お よ び 親子 の Quality　of 　life

（QOL）を評 価す る．【方法】1991年 よ り19年間に 出生 前 の 超音波検査 に て 羊水過少を伴う腎尿路系の 異常 と診断 さ れ た 92

例の うち，尿路通過障害で あっ た 22例 を対象とした．胎児尿検査に よ り適応 と判断 され，同 意を得た 場合 は 膀胱羊水腔 シ ャ

ン ト術を施行 した．生 命予後お よ び 2 歳以 降で の 腎機能と下部尿路機能を評価 した．ま た WHOQOL26 に よる 親子 の QOL
評価と Child　Behavior　Check　List（CBCL ）に よる 児の 情動行動評価を行っ た．なお生後 の 観察期間は 2年以 上 で あ る．【成績】

全 22 例の うち 55％ が 生存 で あ っ た．そ の 内訳 は，尿道閉鎖 （低形成）9例中2例 （22％），後部尿道弁 7例中 4例 （57％），

総排泄腔遺残 2例 （100％），両側巨大尿管 1例 （100％），および機能的単腎の 2例 （100％）が 生存した．2 歳以 降の 腎機能

評価 で は，50％ が 正常，腎機能障害 42％，そ して 末期腎不全が 8％ で あっ た．また尿路機能 と して，自排尿 は 42％，間欠自

己導尿 は 42％，膀胱 皮膚瘻 は 17％ で あ っ た．膀胱羊水腔 シャ ン ト術の 3例 中3例 は排尿障害 ，
2 例は 腎機能障害で あ っ た．

親の QOL は 20％ で 平均 以 下 で あ り，また 20％ が PTSD と判定され た．児の 10％ が CBCL にて 臨床域で あ っ た．【結論1約
55％ が 生存したが，約 6割で 腎機能障害を，ま た約 6割で 自己 導尿 か尿路変更を要 した．また胎児治療を行っ た全例 で も機

能障害 を認め た た め，腎 ・膀胱機能の 保護を念頭 に 置い た新た な管理指針の 確立が望まれた．また親 の
一

部 は心的外傷後ス ト

レ ス 障害 と判定され，また一部の児で は行動に問題があ っ たため，親 の 精神的サ ポートと児 の 発達評価を含む長期的な支援が

考慮され る．

P1−55−6　過成長を伴う先天異常症例 の 胎児診断につ い て の 検討
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【目的】胎児の 先天異常の なか で も過成長を特徴 とする症候群 は，一
般 的 に 出生前診断が 困難とされて い る．こ の た め過成長

が 疑われ る胎児 に 先天異常所見が 発見 され た場合，過成長 と関係す る 症候群なの か，過 成 長 と は無 関 係 な先天 異常なの か，診

断 に苦慮す る こ とが多い ．当院で 経験 した，過 成長を伴っ た 先天異常症例に おける胎児診断 につ い て検討 し た．【方法】2006

年 4月
〜2011年 9 月の 間 に当院で 分娩 とな っ た，出生 時体重 4000g以 上 で 先天 異常疾患を伴 っ た 症例 9 例 に つ い て．妊 娠 分

娩経過お よ び胎児超音波検査の 所見などを後方視的に 検討 した．【成績】対象 9例 の うち過成長の 原因 と なり得 る 母体因子 と

して は， 肥満 （BMI24 以上 ）1例，　GDM 合併は 0例 で あ っ た ．出生 後の 確定診断は，過 成 長 を特徴 とす る 症候 群 4 例 （Simp −

son −Golabi−Behmel症候群 2 例，　 Beckwith −Wiedemann 症侯群 1例，　 Sotos症候群 1例），症 候群 以外の 先 天 異 常 5例 （臍帯

ヘ ル ニ ア と胎便性腹膜炎，心奇形，胎児水腫 ， 先天性サ イ トメ ガ ロ 感染，口 蓋 裂 ・水腎症 ・正中間裂嚢胞 ・脳梁欠損 を伴っ た

多発奇形，各 1 例）で あ っ た．過 成長を特徴とす る症候群 4例の うち，超音波所見か ら胎児期に診断ない し疑い 得たもの は

2例 に とどまっ た （臍帯ヘ ル ニ ア と脳室拡大 よ りSimpson−Golabi−Behmel症候群 ， 臍帯ヘ ル ニ ア と巨舌 よ り Beckwith−Wie・

demann 症候群），1結論】過成長を特徴とする症候群の 胎児診断は 依然 と して 困難で ある が，非特異的所見の 組み 合わ せ を注

意深 く検討するこ とで，診断精度が向上する可能性が あ る と考えられ た．

Pl−55・7　 胎児骨系統疾患 の 検討
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【緒言】先天性骨系統疾患は骨や軟骨の発生発達不全 に より発症 し，200種類以 上 の 疾患が 存在す る．正 確 な診断 と生 命予 後．

そ れ に 基づ く両 親に 対する 充分な遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ が 大切 で ある．【対象12004年か ら 2011年に 当科で 出生前 に 骨系統疾

患を疑わ れ た 10例の 両親の 年齢 ， 疾患名，分娩様式，予後，遺伝子解析な ど を後方視的 に 検討 した．【結果】母 体平 均年齢 は

32．4 歳，父親平均年齢 は 36．7 歳 疾 患 は Thanatophoric　dysplasia　type 　1 が 3 例，　Osteogenesis　lmperfecta　llが 2 例，　Oste〔ト

genesis　Imperfecta皿 が 2 例，　Achondroplasiaが 2例，　Hypophosphatasiaが 1例 で あっ た．胎児超音波検査 に よる 胎児大腿

骨長 （FL ）は Thanatophoric　dysplasia　type　1 で
一9．OISD と他の 疾患 に比 べ て低値 で あっ た．出生 前診断 と出生 後診断の

一
致

例は 7例で あり，分娩様式は選択的流産 3例 ， 帝王切開術 6例，経腟分娩 4例 で あ っ た ．生 児 7 例中，3例 は 出 生 直 後 に気 管

挿管され，全 て Thanatophoric　dysplasia　type　1で あ っ た ．生 児 7 例 の うち，6 例 は現 在まで 生存 して い る．出生 児の 遺伝子

解析 は 4例施行され，内訳 は Thanatophoric　dysplasia　type　1で FGFR3 　Arg248Cys 変異．　 Achondroplasiaで FGFR3 　G380

R 変異 ，
Osteogenesis　Imperfecta　H で COLIAI に G476R 変異，　Hypophosphatasia で TNSALP 　1559　del　T を認 め た．再発

率を考慮して 両親の 遺伝子解析 を施行され た 症例は 2例あっ た．【結語】胎児骨系統疾患の 出生前診断の 正 診率 は 70％ で あ る

一
方，Thanatophoric　dysplasia　type　1 で は全 例 人工 呼吸管 理 が必 要に なる な ど症例 に よ り予後に差 が あり，出生前後の 正 確

な診断と遣伝 カ ウ ン セ リ ン グが 重要で あ る こ とが 示唆された．
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