


















3.まとめと考察 

外表奇形を正確に把握するためには診断の統一が不可欠であり,このためのマニュアル作

成を中心に研究会を進めてきた。このため第一段階で単独奇形を中心とした 63 疾患につき,

症例写真を集積し,診断に必要な疾病解説の作業を行った(疾病解説は現在も作業中)がな

お幾つかの問題が残されている。 

その第 1 はサリドマイド惨禍の教訓から教えられるように,フォコメリアという極めて低

頻度の疾患の急増が問題発見の契機となった点である。このことから,無脳児,唇裂などよ

く遭遇する一般奇形と同時に,低頻度の奇形(あるいは奇形症候群)把握にも充分な配慮を

しなければならない。その点でマーカーのみに限定した集計では,モニタリングの有用性を

大きく減じる可能性があろう。 

第 2 に,奇形(たとえマーカー奇形でも)診断は以後の治療と療育への端緒となるものであ

る。従って診断に加えて,病因・病理・治療の方向づけと時期・予後・遺伝性の関与など,

家族への疾病解説に必要な事項をマニュアルに併せて記載することが重要である。外表奇

形班の作業の範囲は大きくひろがるが,この方向で協同研究を進めている。 

第 3に,外表奇形診断が新生児,乳児,幼児のどの時点で行われるにせよ,見落しが少なくな

い点である。このためモニタリング活動と並行して診断のシステム化が必要となる。

Marden(1964)の新生児の奇形調査では,大奇形(外表奇形とは限定してないが)をもつ新生

児のうち竹が複合奇形,奇形症候群であった。また唇裂を部分症状とする奇形症候群の数は

約 80 近く存在するという(Bergsma,1979)。論理的にはひとつの唇裂を単独奇形と決定する

ために多数の除外診断の労力を要することになる。奇形の概念整理,用語解説,診断手順な

ど,また関連する先天異常,遺伝病の解説と普及が,モニタリングを成功させるために重要

である。 


