












臨床的に遺伝性疾患を取扱う場合(特に先天異常外来,先天代謝異常外来,遺伝相談など)に

先天奇形症候群の問題を軽視することは出来ない。特に多発性の小奇形を有する症例の診

断は一般に難しく,かつ診断の相違が集団あるいは家族内の再発危険率の推測に大きな差

をもたらし得る点を考えても慎重な取扱いが必要である。 

McKusickのカタログによればメンデルの法則に従う遺伝性疾患はすでに2,800種が知られ

ており,しかもその大部分が先天奇形を示すものであることを考えても各種症候群に関す

る情報あるいはデータを集積することには大きな意義があるといえよう。しかし臨床の場

の限られた時間の内で可能性ある疾患を 1つ残らず抽出した上で誤りなく診断することは

極めて高度の知識と経験を有する僅かの専門医を除いては非常に困難なことである。 

表現型の類似性から診断を試みる場合に専門的予備的知識が十分ではなくとも機械的な補

助によって落ちなく諸疾患を検討出来れば臨床上での利点は大であろう。この目的のため

にわれわれは多項目の症状からなる診断基準を用い,今日までに文献上に記載,報告されて

いる先天奇形症候群についてそれらの症状の有無を検索し,コンピュータに記憶させるこ

とによって症状の組合せから症候群を抽出し診断するシステムを試作した。 


