






要約:1974 年より始められた鳥取先天異常モニタリングシステム(TOM)で調査した外表奇

形の発生頻度を今年度を含めて全体の数値を報告した。水頭症や無脳症の頻度が少しずつ

減少する傾向があるが、その他のマーカー奇形に変化は見られていなかった。なお、総分

娩数の漸減、多胎児数、低出生体重児数、高年齢出産数の漸増は続いていると考えられた。

先天異常の背景にある遺伝子変異を調べるため、遺伝子が発見された疾患について日本人

での異常の内容を検討した。今回は、脆弱 X症候群と脊髄性筋萎縮症の遺伝子変異につい

て分析結果を報告した。脆弱 X 症候群の頻度は原因不明の精神遅滞児において 1%を超え

ず、欧米の報告より日本人で明らかに少ないと考えられた。また、脊髄性筋萎縮症での遺

伝子異常は欧米と同じくエクソン 7 と 8 に欠失が集中しており、その頻度も 90%と同じ傾

向をもっていた。


