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 研究要旨 

PCS(MVA)症候群の疑いで中絶した胎児の DNAによる確定診断と次子の着床前診断について検討し

た。胎児は、BUB1B遺伝子上流 44-kbの変異 ss802470619G>A と新規スプライス変異 IVS16+1G>A

の複合ヘテロ接合だった。着床前診断で実績がある県立広島病院生殖医療科で遺伝カウンセリング

が実施され、その後、藤田医科大学で予備検査が行われて、最終的に日本産婦人科学会から着床前

診断（PGT-M）の許可証が届いた。今後、県立広島病院の倫理審査を経て、着床前診断（PGT-M）

が実施される予定である。PCS(MVA)症候群の着床前診断は母親の QOL に大きく貢献するものと期

待される。 

 

研究協力者 

阿久津シルビア夏子 広島大学 助教 

 

Ａ．研究目的 

 本研究は、早老症状を呈する先天異常症候

群の標準的診断法の確立と合併症の予見・早

期治療による医療の質の向上を目的としてい

る。また発症メカニズムの解明により、将来

的な治療法の開発を目指している。令和４年

度は、PCS (MVA)症候群の着床前診断につい

て検討した。 

 

Ｂ．研究方法 

 PCS (MVA)症候群の疑いで中絶した胎児の

DNA による確定診断と次子の着床前診断に

ついて検討した。 

 

(倫理面への配慮) 

 本研究は、稀少性遺伝病のゲノム DNAを

使用することから、個人情報を保護する必要

がある。研究代表者はこれまでに、「広島大

学ヒトゲノム研究倫理審査委員会」に研究申

請を行い、すでに承認を受けている（課題

名：先天異常症候群の病因遺伝子と病態に関

する研究・承認番号：ヒ-94 号）。 

 

Ｃ．研究結果   

30才の母親は、近産婦人科において妊娠

12週で妊婦健診を受けた際に、胎児水腫と

多発奇形を指摘された。羊水の染色体検査で

高頻度の染色分体早期解離（PCS）と多彩異

数性モザイク（MVA）が検出されたことか

ら、PCS(MVA)症候群が疑われて、妊娠 21週

で中期中絶した。胎児（女児）の体重は

180gだった。その後、両親から次子の出生

前診断について相談を受けた。母親は中絶し

たことについて強い精神的ショックを受けて

おり、同様の経験を二度としたくないとの気

持ちが強く、着床前胚の DNA を用いた着床

前検査法（PGT-M）を強く希望した。 

胎児の遺伝子解析の結果、BUB1B遺伝子

上流 44-kbの変異 ss802470619G>Aと新規ス

プライス変異 IVS16+1G>A（rs746144756）の

複合ヘテロ接合であることが判明した。

ss802470619G>Aは父親に由来し、

IVS16+1G>A（rs746144756）は母親に由来し

ていた。着床前診断で実績がある県立広島病

院生殖医療科で遺伝カウンセリングが実施さ

れ、その後、藤田医科大学で予備検査が行わ

れて、最終的に日本産婦人科学会から着床前

診断（PGT-M）の許可証が届いた。今後、県

立広島病院の倫理審査を経て、着床前診断

（PGT-M）が実施される予定である。 

 

Ｄ．考察 

 これまで PCS(MVA)症候群の出生前診断

は、絨毛 DNA による遺伝子検査または羊水

の染色体検査により実施されてきた。しか

し、これらの手法は検査が陽性の場合、妊娠
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中絶をせざるを得ないため、両親、とくに母

親に再び精神的負担を強いることが懸念され

た。この度、着床前診断（PGT-M）の実績が

ある県立広島病院との全面協力のもと、着床

前診断が実施可能となった。PCS(MVA)症候

群の着床前診断は母親の QOLに大きく貢献

するものと期待された。 

 

Ｅ．結論 

 PCS(MVA)症候群の着床前診断を準備し

た。これにより母親の QOL に大きく貢献す

るものと期待された。 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含
む。） 

1. 特許取得  

なし 

 

2. 実用新案登録 

なし 

 

3. その他 

なし 


