






































はじめに 

妊娠の異常は種々の原因によって発生するが,胎児異常に関しては遺伝的背景のある場

合・母体合併症による場合・薬剤などの外的要因による場合・偶発的に生じる場合などに

分類可能である。胎児異常は具体的には,染色体異常・代謝異常・器官分化異常などの形で

表現される。もし異常が高度なものであれば流産や死産の転帰をとるのが普通であるが,

無脳症や気管無形成のように胎外生活が不可能と考えられる胎児が正期産で出生すること

もある。 

近年,超音波断層装置の発達・普及により,胎児の外表奇形・発育の異常・胎児付属物の異

常が外来的にスクリーニング可能となってきている。加えて CT や MRI-CT などの応用で,

より詳細な画像情報を得ることも可能である。しかし,スクリーニングの段階で発見される

異常の種類や異常が発見される妊娠週数に関しては,担当する医師の経験と技術レベルな

どに負うところが大きい。したがって,胎児異常ごとに診断可能な時期や適切な診断法ある

いは異常の徴候などに関して一定の基準を確立する必要がある。さらに胎内治療の適応判

定や遺伝子治療の可能性をめぐって,今後,より正確かつ迅速な出生前診断が要求されるこ

とは明白である。 

このような背景をふまえ,本分担研究班では昨年度,画像診断から染色体検査・生化学的検

査・遺伝子検査まで各出生前診断法の概要と問題点を報告した。今年度は,羊水穿刺・臍帯

穿刺(胎児穿刺)・絨毛採取により行なわれている出生前診断について,所属施設を対象に実

施状況を調査し現状を分析したので報告する。 


