






はじめに 

臨床的に遺伝性疾患を取扱う場合に,的確な同胞再現危険率を導き出すためには正確な診

断が基盤をなす。McKusick のカタログによるとメンデルの法則に従う遺伝病はすでに

2,800 種近くが知られており,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

ると,先天奇形症候群の問題を軽視することは出来ない。 

しかしながら先天奇形症候群の診断が難かしい理由は,特異的な検査法が少なく複数の異

常形質を手がかりとして,過去に報告されている文献上の記載との類似性を総合判定する

ことで診断決定せざるを得ない点にある。この際には多くの知識のストックが要求される

。そこでわれわれは特有な異常形質からなる 88 項目の診断基準を用い,既知の疾患につい

てそれら症状の有無を検索し,症状の組み合わせから症候群の抽出を容易かつ迅速にする

ことを試みた。しかしながら先天奇形症候群にみられる症候は多彩で 88項目に限定するこ

とは問題となった。そこで今回は異常形質をキーワードに用いた検索システムを作り診断

における有用性を検討した。 


