










1.緒言 

先天異常モニタリングは新生児期の外表奇形診断を中核としており,サリドマイド型の四

肢奇形や複合の外表奇形の多発には極めて有効に対応できると考えられる。 

サリドマイド事件以後に,環境因子に基づく顕著な胎児障害・先天異常の発生は先天性風疹

症候群,胎児性アルコール症候群などを挙げることができる。前者の表現型は,①白内障,

②難聴,③先天性心疾患などを中心とした多発奇形のひろがり,後者は,①成長障害,②精神

発達遅滞,③小頭症と特異な顔貌などである。いずれも新生児期のスクリーニングでは検出

し難い先天異常のカテゴリーである。 

一般に先天異常の発生率を出産(出生)あたり,5～6%と考える者が多い。そのうち外表奇形

発生頻度つまり 1%前後は,先天異常モニタリングによる行政対応で多発の検出が可能であ

ろう。残りの4～5%部分については乳児期・幼児期の健康診断が中心となり,検出されるこ

とになる。つまり風疹症候群のような内臓奇形を中心とする先天異常や,アルコール症候群

のような精薄と小奇形の合併を表現型とする場合などの先天異常の多発に備えて,システ

ム整備を進めることも重要であろう。 


