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研究要旨 

 PCS(MVA)症候群の出生前診断について検討した。妊娠 26週で胎児発育遅滞、小頭
症、大脳皮質形成異常が認められたため、SNPアレイと全エクソーム解析が実施された
が異常を認めなかった。妊娠 28週で羊水検査が実施されて、染色分体早期解離（PCS）
と多彩異数性モザイク（MVA）を検出し、初めて PCS(MVA)症候群が鑑別診断に上がっ
てきた。最近の出生前診断では新しい分子遺伝学手法が主流となってきているが、こう
した手法だけでは本症例の診断は困難であった。本症例により細胞遺伝学的検査の重要
性が再確認された。 
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Ａ．研究目的 

 

 本研究は、早老症状を呈する先天異常・遺
伝子疾患の診療ガイドライン・重症度分類
の改訂、疾患レジストリ作成により医療の
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５年度は、昨年度に
引き続き、PCS(MVA)症候群の出生前診断に
ついて検討した。 

 

 

Ｂ．研究方法 

 

  PCS(MVA)症候群が疑われた胎児の出生
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 

 

  PCS(MVA)症候群が疑われた胎児が紹介
され、その最終の遺伝子診断に携わった。 
両親はいずれも30才。妊娠26週の妊婦健診

で、初めて胎児発育遅滞と小頭症、大脳皮質
形成異常が認められ、何らかの遺伝子異常
が疑われたため、SNPアレイと全エクソーム
解析が実施されたが、異常は認められなか
った。妊娠28週で羊水の染色体検査が実施
されて、高頻度の染色分体早期解離（PCS）
と多彩異数性モザイク（MVA）を検出し、
初めてPCS(MVA)症候群が鑑別診断に上が
ってきた。胎児の全エクソーム結果を再検
討したところ、BUB1B遺伝子にヘテロ接合
体の変異が確認された。さらに、BUB1B遺伝
子解析を実施して、PCS(MVA)症候群の日本
人患者で高頻度に見られるBUB1B遺伝子上
流44-kbの一塩基置換rs576524605が検出さ
れたことから、PCS(MVA)症候群と確定診断
された。ヘテロ接合体変異は父親に由来し、
上流44-kbの一塩基置換は母親に由来してい
た。本疾患は出生後に高頻度に小児がん
（Wilms腫瘍や胎児性横紋筋肉腫）を発症す
ることから、今後出生に向けた遺伝カウン
セリングを実施する予定である。 

 

 

Ｄ．考察 

 

 胎児の出生前診断は、最近、SNPアレイや
全エクソーム解析などの新しい分子遺伝学
手法が主流となってきているが、本症例は
こうした手法だけでは診断には至らず、古
典的な細胞遺伝学的検査とキャピラリーシ
ーケンスを実施して初めて最終の遺伝子診
断することができた。 

 

 
Ｅ．結論 
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 羊水細胞の細胞遺伝学的検査とキャピラ
リーシーケンスを組み合わせて初めて
PCS(MVA)症候群と出生前診断しえた一例
を経験した。本症例により細胞遺伝学的検
査の重要性が再確認された。 
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