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P2−43−1　 羊水染色体検査 で 46，XY と判定 した ダ ウ ン症候群 の 1例

北 里 大
1

，北 里 大臨床遺伝医学
！

望 月純子
1
，服 部響子

11
善平沙弥香

L
，高田 史男

2
，天 野　完

1
，海野信也

1

【緒言】羊水染色体検査 で正 常核型 と診断す る も， 生後，ダ ウ ン 症候群 が判 明 し た 1 例 を経験 し たの で 報 告 す る．【症例】32

歳，4経妊 2経産t 帝王切開術既往．14週 で 5mm の nuchal 　translucencyを認め，イ ン フ ォ
ーム ド ・コ ン セ ン トの の ち，16

週に羊水検査 を実施 した．結 果 は 46，XY （G 分染法，20細胞観察）で 妊娠を継続 38週 2 日に帝王切開で 2746gの 男児 （ア

プ ガ ース コ ア 8／9 点）を娩出 した．児 は ダ ウ ン 様 顔 貌で，両 側第 2−3 合趾 と心房中隔欠損を認めた．出生後 児 の 末梢血染色

体分析 を 両親 に勧め たが，羊水検査が正常で あ っ た こ と を理 由に 受入れ られず，日齢 7 に 退院 し．当院小児科で 経過観察 と

な っ た，児 が 4歳 1か月の 時 に，遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ を行い ，両親同意 の 下，末梢 血 染色体検査 （G ，N 分染法）と fluores−

cent 　in　situ　hybridization（FISH）を行 っ た．結果，　 FISH で 21q22．13−q222 に座 を有す る プ ロ ーブ （D21S259，　 D21S341 ，　 D

21S342）の 各 シ グナ ル が，片方の 21番短腕 で 観察 さ れ，同微 細 領 域 を含 む，21番短腕へ の 転座 に よる 21番長腕部分 トリ ソ

ミーと判明 した，た だ し．同時に実施した G 分染法で は，転座を疑うの は 困難と い う結論 に至 っ た．1978〜2011年に 当施設

で 羊水検査 を行 い ，結果 が 46，XX または 46，XY で 出生 した 児 は 3188例で あ っ た．こ の う ち ダ ウ ン 症候群 は今回 の 1例 の み で

あっ た．【考察】21q22．12−q22．3 の 重複に よ りダ ウ ン症候群 を発 症する こ とが知 られて い る．羊水染色体検査 は，出生前検査 の

「確定的検査」に位置付け られ る が，5Mb 以 下の 微細な変異 の 検出 に は 限 界 が ある．「非確定的検査」で 陽性 の 場合，羊水検査

が 行 わ れ るが，検査 の 限界を念頭 に 入 れ た対応が 必要 で ある．
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39 歳，0経 妊，特 記 すべ き家族歴 ，既往歴 な し．タイ ミ ン グ療法 に て 妊娠成立 し，近 医産婦人科に て 妊婦健診が施行 さ れ て い

た．25週 の 胎児超 音波 検査で，胎児脳室拡大を認 め，当科紹介とな っ た．−1．7SD の 胎児発育不全，脳 室拡 大 及 び 腰 仙部 の 開

放性髄膜瘤 を認め，小脳は 不明 瞭 で あ り，キ ア リ 2 型奇形が 疑わ れ た．27週 に羊水検査を施行 した ところ，15 コ ロ ニ
ー

の 全

て に 9 トリ ソ ミーが認められ，非モ ザ イ ク型 の 9 トリ ソ ミーの 診断に 至 っ た．予後が 厳 し い こ と が 予 測 され た た め，当 院 お よ

び他 院遺伝診療科遺 伝 カ ウ ン セ リ ン グ に て 説明 を行 っ た．そ の 後，胎児超音波検査上，胎児水頭症 は急速 に進行 羊水 は ほ ぼ

な い 状態 と なり，胎児発育 は停滞 し た，躯幹 はか なり小 さく屈曲 し，四肢の 拘縮 変形が 疑 われ た．骨盤 位 で あ り，そ の propor−

tion，胎勢か ら経腟分娩 は容易 で ない こ とが 予測 され た．本人，家族 よ り帝王 切開分娩の 強い 希望があ っ た た め，分娩方法は

帝王 切開と した，35週 よ り出血が み られ る ようになり持続 した た め，36週 0 日緊急帝王切開術 を施行 した．児 は 1822g の 男

児で あ り，ASI／l 点に て 出生，児 の 蘇生 は行 わ れず，出生後 38分で 死 亡 と な っ た．児 は，頭部が 異常 に 大 きい が，躯幹は か

な りやせ て お り，外表奇形 と して は，腰仙部の 開放 性髄膜瘤 ， 眼窩離開，耳介低位，四肢 の 著明 な拘縮変形が 確認 され た．9

トリソ ミ
ーは非常 に稀 な染色体異常 で 出生 の 報告 は完 全 型，モ ザ イ ク 型 を合わ せ て 約 30件 の 報告が ある の みで ，初期に 流 産

に至 る もの が多 い とされ て い る．稀な先天異常の 胎内診断例は，分娩方法の 選択 も含め，その 説明，管理方針の 決定は 十分慎

重 に行う必 要 が ある，
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【目的】欧米 に比 べ て東ア ジア で は，胎児染色 体数 的 異 常 と妊 娠帰結 との 関連 を示 す文献が 少ない
一

方，胎児染色体異常を指

摘 され た 場合，両親 は妊 娠継続す るか どうかの 判断を追 られ る．今回，充分な遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ の ヒで 妊娠帰結へ の 両 親

の 意思 決定 につ い ての 検討を目的 と した．【方法】2006年か ら 2013年 で 高 齢 妊娠 な どの 適応で 胎児染色体検査を希望され．羊

水染色体検査で ，数的異常を診断 され 当院で 出生前遣伝 カウ ン セ リン グ を実施 され た 71例 につ い て，出生前検 査 の 適応，染

色体疾患名，妊娠 の 帰結 な ど を後方視的 に検討 した，【成 績】妊 娠 15週 か ら 18 週に 羊水染色体検査を実施され た 1221症 例 の

うち，71例 は染色体数的異常 と診 断 され，そ れ ぞれの 染色体疾患 につ い て両 親 に遣伝 カ ウ ン セ リ ン グ を実施 し た．高齢妊 娠

の 適応 は 64．1％，40歳以 上の 妊婦は全体 の 26．7％ を占め た ．母体 血胎児染 色 体 検 査 （NIPT）陽性で 羊水検査を実施 された症

例 は 5 例 で ，超音波検査所見で 適応 と な っ た 症例は 11．4％ で あ っ た．羊水染色体結果で 78．9％ は常染色体数的異常，21．1％

は性染色体数的異常 で あり，遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ 後 に 妊娠中断 を選 択 され た 症例 は，そ れ ぞ れ 94．6％，46．7％ で あ っ た，母体

年齢 と妊娠継続 また は 中 断 の 選 択 につ い て の 統計学的な関連は認め なか っ た．【結論】本検討で は常染 色体数的異常 で 妊 娠 中

断 を選 択 され た 割合は，諸外国 の 文献の その 割合 と比 べ る と高い 傾向 を認め た．高齢 妊 娠 は 増加 し，NIPT が 国内で 開始 され

て お り，胎 児 染 色体数的異常 と診断 され た ときの 遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ，心理社会 的支 援，倫理的問題 法整 備 な ど 多 くの 課題

が 残され て い る と考えられ た．
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