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全奇胎と部分奇胎全奇胎と部分奇胎全奇胎と部分奇胎全奇胎と部分奇胎    

    
    

図１．上から正常絨毛、部分奇胎、全奇胎。左から絨毛、その模式図、受精の模式図．図１．上から正常絨毛、部分奇胎、全奇胎。左から絨毛、その模式図、受精の模式図．図１．上から正常絨毛、部分奇胎、全奇胎。左から絨毛、その模式図、受精の模式図．図１．上から正常絨毛、部分奇胎、全奇胎。左から絨毛、その模式図、受精の模式図．    

    

１．全奇胎（１．全奇胎（１．全奇胎（１．全奇胎（complete molecomplete molecomplete molecomplete mole））））    

    全奇胎は全胞状奇胎（全奇胎は全胞状奇胎（全奇胎は全胞状奇胎（全奇胎は全胞状奇胎（ complete complete complete complete hydatidiform hydatidiform hydatidiform hydatidiform 

molemolemolemole）とも呼び、腫脹した絨毛（）とも呼び、腫脹した絨毛（）とも呼び、腫脹した絨毛（）とも呼び、腫脹した絨毛（chorionic villichorionic villichorionic villichorionic villi）が）が）が）が

子宮腔を満たし、胎児・臍帯はありません（子宮腔を満たし、胎児・臍帯はありません（子宮腔を満たし、胎児・臍帯はありません（子宮腔を満たし、胎児・臍帯はありません（McInnes McInnes McInnes McInnes 

et al., 2007et al., 2007et al., 2007et al., 2007）。嚢胞は円形にふくらみ、その縁は多）。嚢胞は円形にふくらみ、その縁は多）。嚢胞は円形にふくらみ、その縁は多）。嚢胞は円形にふくらみ、その縁は多

量の栄養膜細胞の増殖を伴い、嚢胞内部にはしばし量の栄養膜細胞の増殖を伴い、嚢胞内部にはしばし量の栄養膜細胞の増殖を伴い、嚢胞内部にはしばし量の栄養膜細胞の増殖を伴い、嚢胞内部にはしばし

ば中心液状化、槽形成を認めます。ば中心液状化、槽形成を認めます。ば中心液状化、槽形成を認めます。ば中心液状化、槽形成を認めます。    

精子が卵に侵入後に二倍化する二精子が卵に侵入後に二倍化する二精子が卵に侵入後に二倍化する二精子が卵に侵入後に二倍化する二倍性雄核発生倍性雄核発生倍性雄核発生倍性雄核発生

（（（（diploid androgenesisdiploid androgenesisdiploid androgenesisdiploid androgenesis）が大部分で、二精子受精）が大部分で、二精子受精）が大部分で、二精子受精）が大部分で、二精子受精

（（（（dispermydispermydispermydispermy）でも生じます。前核が排出されてなく）でも生じます。前核が排出されてなく）でも生じます。前核が排出されてなく）でも生じます。前核が排出されてなく

なった卵に精子が侵入して二倍化するとする説と、なった卵に精子が侵入して二倍化するとする説と、なった卵に精子が侵入して二倍化するとする説と、なった卵に精子が侵入して二倍化するとする説と、

精子の侵入後に卵の前核が不活性化するか排出さ精子の侵入後に卵の前核が不活性化するか排出さ精子の侵入後に卵の前核が不活性化するか排出さ精子の侵入後に卵の前核が不活性化するか排出さ

れて精子が二倍化するとする説とがあります。核型れて精子が二倍化するとする説とがあります。核型れて精子が二倍化するとする説とがあります。核型れて精子が二倍化するとする説とがあります。核型

は大部分がは大部分がは大部分がは大部分が 46,XX46,XX46,XX46,XX で、で、で、で、10%10%10%10%がががが 46,XY46,XY46,XY46,XY、稀に、稀に、稀に、稀に 48,XXYY48,XXYY48,XXYY48,XXYY、、、、

その他のことがあります。その他のことがあります。その他のことがあります。その他のことがあります。    

    全奇胎は胎児が無く内細胞塊由来の成分は無い全奇胎は胎児が無く内細胞塊由来の成分は無い全奇胎は胎児が無く内細胞塊由来の成分は無い全奇胎は胎児が無く内細胞塊由来の成分は無い

とされていましたが、超音波診断法が普及して妊娠とされていましたが、超音波診断法が普及して妊娠とされていましたが、超音波診断法が普及して妊娠とされていましたが、超音波診断法が普及して妊娠

早期に全奇胎と診断されて中絶される例が増える早期に全奇胎と診断されて中絶される例が増える早期に全奇胎と診断されて中絶される例が増える早期に全奇胎と診断されて中絶される例が増える

につれて、羊膜・卵黄につれて、羊膜・卵黄につれて、羊膜・卵黄につれて、羊膜・卵黄嚢・絨毛血管・有核赤血球・嚢・絨毛血管・有核赤血球・嚢・絨毛血管・有核赤血球・嚢・絨毛血管・有核赤血球・

実質のマクロファージなどの内細胞塊由来の成分実質のマクロファージなどの内細胞塊由来の成分実質のマクロファージなどの内細胞塊由来の成分実質のマクロファージなどの内細胞塊由来の成分

がみつかる例が出てきました。絨毛性疾患取り扱いがみつかる例が出てきました。絨毛性疾患取り扱いがみつかる例が出てきました。絨毛性疾患取り扱いがみつかる例が出てきました。絨毛性疾患取り扱い

規約では腫脹した奇胎絨毛の直径は規約では腫脹した奇胎絨毛の直径は規約では腫脹した奇胎絨毛の直径は規約では腫脹した奇胎絨毛の直径は 2 mm2 mm2 mm2 mm 以上とさ以上とさ以上とさ以上とさ

れていますが、妊娠早期の全奇胎ではれていますが、妊娠早期の全奇胎ではれていますが、妊娠早期の全奇胎ではれていますが、妊娠早期の全奇胎では 2 mm2 mm2 mm2 mm 以下の以下の以下の以下の

ことも、正常絨毛の生理的水腫と区別のつかないこことも、正常絨毛の生理的水腫と区別のつかないこことも、正常絨毛の生理的水腫と区別のつかないこことも、正常絨毛の生理的水腫と区別のつかないこ

ともあります。ともあります。ともあります。ともあります。    

    全奇胎は雄核発生が本態なので、奇胎組織から抽全奇胎は雄核発生が本態なので、奇胎組織から抽全奇胎は雄核発生が本態なので、奇胎組織から抽全奇胎は雄核発生が本態なので、奇胎組織から抽

出した出した出した出した DNADNADNADNA と母のと母のと母のと母の DNADNADNADNA の多型を比較して奇胎がの多型を比較して奇胎がの多型を比較して奇胎がの多型を比較して奇胎が

母由来の母由来の母由来の母由来の DNADNADNADNA を含まないことを証明すれば、全奇を含まないことを証明すれば、全奇を含まないことを証明すれば、全奇を含まないことを証明すれば、全奇

胎であることを証明したことになります。免疫組織胎であることを証明したことになります。免疫組織胎であることを証明したことになります。免疫組織胎であることを証明したことになります。免疫組織

染色で父由来の遺伝子ではインプリンティングを染色で父由来の遺伝子ではインプリンティングを染色で父由来の遺伝子ではインプリンティングを染色で父由来の遺伝子ではインプリンティングを

受けている受けている受けている受けているタンパク質が発現していないことを証タンパク質が発現していないことを証タンパク質が発現していないことを証タンパク質が発現していないことを証

明することもできます。明することもできます。明することもできます。明することもできます。p57p57p57p57KIP2KIP2KIP2KIP2
（（（（Chilosi et al., Chilosi et al., Chilosi et al., Chilosi et al., 

1998199819981998）、）、）、）、TSSC3TSSC3TSSC3TSSC3（（（（Kato et al., 2005Kato et al., 2005Kato et al., 2005Kato et al., 2005）などがそれで）などがそれで）などがそれで）などがそれで

す。す。す。す。    
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表１．全奇胎と部分奇胎の差異、表１．全奇胎と部分奇胎の差異、表１．全奇胎と部分奇胎の差異、表１．全奇胎と部分奇胎の差異、    

            全奇胎全奇胎全奇胎全奇胎                部分奇胎部分奇胎部分奇胎部分奇胎    

起源起源起源起源                雄核発生雄核発生雄核発生雄核発生            三倍体は二精子受精三倍体は二精子受精三倍体は二精子受精三倍体は二精子受精    

核型核型核型核型                二倍体（二倍体（二倍体（二倍体（46,XX46,XX46,XX46,XX がががが 90%; 46,XY90%; 46,XY90%; 46,XY90%; 46,XY    三倍体（ときにトリソミー三倍体（ときにトリソミー三倍体（ときにトリソミー三倍体（ときにトリソミー16161616・・・・18181818、四倍、四倍、四倍、四倍    

                がががが 10%10%10%10%））））            体、正常核型）体、正常核型）体、正常核型）体、正常核型）    

肉眼的所見肉眼的所見肉眼的所見肉眼的所見    

    絨毛の腫脹絨毛の腫脹絨毛の腫脹絨毛の腫脹            全部の絨毛が腫脹全部の絨毛が腫脹全部の絨毛が腫脹全部の絨毛が腫脹        腫脹した絨毛と正常な腫脹した絨毛と正常な腫脹した絨毛と正常な腫脹した絨毛と正常な絨毛が混在絨毛が混在絨毛が混在絨毛が混在    

    胎児、臍帯胎児、臍帯胎児、臍帯胎児、臍帯            －－－－                + (+ (+ (+ (ときにときにときにときに－－－－))))    

病理組織学的所見病理組織学的所見病理組織学的所見病理組織学的所見    

    トロホブラスト過形成トロホブラスト過形成トロホブラスト過形成トロホブラスト過形成        ＋＋＋＋＋＋＋＋＋＋＋＋                軽度または－軽度または－軽度または－軽度または－    

    トロホブラスト異形成トロホブラスト異形成トロホブラスト異形成トロホブラスト異形成            ＋＋＋＋＋＋＋＋                軽度または－軽度または－軽度または－軽度または－    

    絨毛内の血管形成絨毛内の血管形成絨毛内の血管形成絨毛内の血管形成        －（ときに低形成）－（ときに低形成）－（ときに低形成）－（ときに低形成）        + (+ (+ (+ (ときにときにときにときに－－－－))))    

    有核（胎児由来）赤血球有核（胎児由来）赤血球有核（胎児由来）赤血球有核（胎児由来）赤血球        －（ときに－（ときに－（ときに－（ときに++++））））            + + + + またはまたはまたはまたは－－－－    

    絨毛実質の水腫絨毛実質の水腫絨毛実質の水腫絨毛実質の水腫            嚢状嚢状嚢状嚢状                部分的部分的部分的部分的    

臨床経過臨床経過臨床経過臨床経過    

    妊婦血清（尿）の妊婦血清（尿）の妊婦血清（尿）の妊婦血清（尿）の hCGhCGhCGhCG        高度上昇高度上昇高度上昇高度上昇            軽度上昇軽度上昇軽度上昇軽度上昇    

    郭清後の郭清後の郭清後の郭清後の hCGhCGhCGhCG 値低下遷延値低下遷延値低下遷延値低下遷延    17%~20%17%~20%17%~20%17%~20%            0.5%~4%0.5%~4%0.5%~4%0.5%~4%    

    

表２．二雄核性三倍体と二雌表２．二雄核性三倍体と二雌表２．二雄核性三倍体と二雌表２．二雄核性三倍体と二雌核性三倍体核性三倍体核性三倍体核性三倍体
aaaa    

            二雄核性三倍体（二雄核性三倍体（二雄核性三倍体（二雄核性三倍体（diandrydiandrydiandrydiandry））））    二雌核性三倍体（二雌核性三倍体（二雌核性三倍体（二雌核性三倍体（digynydigynydigynydigyny））））    

起源起源起源起源            大部分が二精子受精（大部分が二精子受精（大部分が二精子受精（大部分が二精子受精（dispermydispermydispermydispermy））））    大部分が第二減数分裂の不分離大部分が第二減数分裂の不分離大部分が第二減数分裂の不分離大部分が第二減数分裂の不分離    

流産流産流産流産            11.911.911.911.9±±±±3.33.33.33.3 週（発達週（発達週（発達週（発達>8.5>8.5>8.5>8.5 週）週）週）週）        9.99.99.99.9±±±±2.32.32.32.3 週（発達週（発達週（発達週（発達<8.5<8.5<8.5<8.5 週週週週))))；；；；    

                                または妊娠後半～周産期～生産または妊娠後半～周産期～生産または妊娠後半～周産期～生産または妊娠後半～周産期～生産    

部分奇胎部分奇胎部分奇胎部分奇胎            半数が部分奇胎半数が部分奇胎半数が部分奇胎半数が部分奇胎            絨毛の腫脹はない絨毛の腫脹はない絨毛の腫脹はない絨毛の腫脹はない    

胎児の発達胎児の発達胎児の発達胎児の発達        早期に停止早期に停止早期に停止早期に停止            良い良い良い良い    

aaaa Zaragoza et al., 2000. Zaragoza et al., 2000. Zaragoza et al., 2000. Zaragoza et al., 2000.    

    

表３．リプロダクションの異常と表３．リプロダクションの異常と表３．リプロダクションの異常と表３．リプロダクションの異常と NLRP7NLRP7NLRP7NLRP7 変異変異変異変異
aaaa    

            全奇胎全奇胎全奇胎全奇胎２２２２回以上回以上回以上回以上        全奇胎全奇胎全奇胎全奇胎１回１回１回１回        自然流産３回以上自然流産３回以上自然流産３回以上自然流産３回以上    

例数例数例数例数                    45454545 例例例例            64646464 例例例例        26262626 例例例例    

NLRP7NLRP7NLRP7NLRP7 の変異の変異の変異の変異                60%60%60%60%                13%13%13%13%                 8% 8% 8% 8%    

NLRP7NLRP7NLRP7NLRP7 のののの NSV NSV NSV NSV bbbb        
        16%16%16%16%                51%51%51%51%            57%57%57%57%    

NLRP7NLRP7NLRP7NLRP7 正常正常正常正常                24%24%24%24%                36%36%36%36%            35%35%35%35% 

aaaa Messaed et al., 2011. Messaed et al., 2011. Messaed et al., 2011. Messaed et al., 2011.    

b b b b 
正常集団にもみつかるアミノ酸の置換を伴う変異（正常集団にもみつかるアミノ酸の置換を伴う変異（正常集団にもみつかるアミノ酸の置換を伴う変異（正常集団にもみつかるアミノ酸の置換を伴う変異（nonsynonymous variantsnonsynonymous variantsnonsynonymous variantsnonsynonymous variants））））    

    

２．部分奇胎（２．部分奇胎（２．部分奇胎（２．部分奇胎（partial molepartial molepartial molepartial mole））））    

    部分奇胎は腫脹した絨毛と腫脹していない絨毛部分奇胎は腫脹した絨毛と腫脹していない絨毛部分奇胎は腫脹した絨毛と腫脹していない絨毛部分奇胎は腫脹した絨毛と腫脹していない絨毛

が混が混が混が混在し、胎児・臍帯・羊膜はあることが多く、病在し、胎児・臍帯・羊膜はあることが多く、病在し、胎児・臍帯・羊膜はあることが多く、病在し、胎児・臍帯・羊膜はあることが多く、病

理組織標本で栄養膜細胞の軽度の過形成、異形性を理組織標本で栄養膜細胞の軽度の過形成、異形性を理組織標本で栄養膜細胞の軽度の過形成、異形性を理組織標本で栄養膜細胞の軽度の過形成、異形性を

認め、絨毛内の血管、胎児由来の有核赤血球を認め認め、絨毛内の血管、胎児由来の有核赤血球を認め認め、絨毛内の血管、胎児由来の有核赤血球を認め認め、絨毛内の血管、胎児由来の有核赤血球を認め

ることが多いとされています（表１）。ることが多いとされています（表１）。ることが多いとされています（表１）。ることが多いとされています（表１）。    

自然流産のほぼ自然流産のほぼ自然流産のほぼ自然流産のほぼ 6%6%6%6%を占め、核型は大部分が三倍を占め、核型は大部分が三倍を占め、核型は大部分が三倍を占め、核型は大部分が三倍

体で一部は正常核型（体で一部は正常核型（体で一部は正常核型（体で一部は正常核型（46,XX46,XX46,XX46,XX；；；；46,XY46,XY46,XY46,XY）、種々のトリ）、種々のトリ）、種々のトリ）、種々のトリ

ソミー、稀に四倍体です。わが国ではソミー、稀に四倍体です。わが国ではソミー、稀に四倍体です。わが国ではソミー、稀に四倍体です。わが国では 1982198219821982 年に絨年に絨年に絨年に絨

毛性疾患登録委員会が分類に採用してから部分奇毛性疾患登録委員会が分類に採用してから部分奇毛性疾患登録委員会が分類に採用してから部分奇毛性疾患登録委員会が分類に採用してから部分奇
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胎の登録が増えましたが、胎の登録が増えましたが、胎の登録が増えましたが、胎の登録が増えましたが、1984198419841984 年以降はほぼ横這い年以降はほぼ横這い年以降はほぼ横這い年以降はほぼ横這い

です。です。です。です。    

    部分奇胎を伴う三倍体の大部分は二精子受精部分奇胎を伴う三倍体の大部分は二精子受精部分奇胎を伴う三倍体の大部分は二精子受精部分奇胎を伴う三倍体の大部分は二精子受精

（（（（dispermydispermydispermydispermy）により生じ、一部は二倍体精子）により生じ、一部は二倍体精子）により生じ、一部は二倍体精子）により生じ、一部は二倍体精子によるによるによるによる

受精で、両者を併せて二雄核性受精（受精で、両者を併せて二雄核性受精（受精で、両者を併せて二雄核性受精（受精で、両者を併せて二雄核性受精（diandrydiandrydiandrydiandry）と）と）と）と

呼びます。二雄核性受精による三倍体の半数が部分呼びます。二雄核性受精による三倍体の半数が部分呼びます。二雄核性受精による三倍体の半数が部分呼びます。二雄核性受精による三倍体の半数が部分

奇胎を伴います（奇胎を伴います（奇胎を伴います（奇胎を伴います（Zaragoza et al., 2000Zaragoza et al., 2000Zaragoza et al., 2000Zaragoza et al., 2000）。二雌核性）。二雌核性）。二雌核性）。二雌核性

受精（受精（受精（受精（digynydigynydigynydigyny）による三倍体は早期の流産、死産、）による三倍体は早期の流産、死産、）による三倍体は早期の流産、死産、）による三倍体は早期の流産、死産、

または生産に分かれ、胎児の発達は良く、部分奇胎または生産に分かれ、胎児の発達は良く、部分奇胎または生産に分かれ、胎児の発達は良く、部分奇胎または生産に分かれ、胎児の発達は良く、部分奇胎

は伴いません（表２）。は伴いません（表２）。は伴いません（表２）。は伴いません（表２）。    

    

３．絨毛癌３．絨毛癌３．絨毛癌３．絨毛癌    

    全奇胎のほぼ全奇胎のほぼ全奇胎のほぼ全奇胎のほぼ 15%15%15%15%が侵入奇胎（が侵入奇胎（が侵入奇胎（が侵入奇胎（invasive moleinvasive moleinvasive moleinvasive mole））））

になりますが、部分奇胎が悪性化し得るか否かは分になりますが、部分奇胎が悪性化し得るか否かは分になりますが、部分奇胎が悪性化し得るか否かは分になりますが、部分奇胎が悪性化し得るか否かは分

かっていませんでした。これに決着をつけたのはかっていませんでした。これに決着をつけたのはかっていませんでした。これに決着をつけたのはかっていませんでした。これに決着をつけたのは

Seckl et al. (2000) Seckl et al. (2000) Seckl et al. (2000) Seckl et al. (2000) の論文です。の論文です。の論文です。の論文です。3,0003,0003,0003,000 例の部分奇例の部分奇例の部分奇例の部分奇

胎の妊娠を追跡して胎の妊娠を追跡して胎の妊娠を追跡して胎の妊娠を追跡して 15151515 例（例（例（例（0.5%0.5%0.5%0.5%）に絨毛存続症）に絨毛存続症）に絨毛存続症）に絨毛存続症

（（（（persistent trophoblastic diseasepersistent trophoblastic diseasepersistent trophoblastic diseasepersistent trophoblastic disease）を認め、その）を認め、その）を認め、その）を認め、その

うちの二精子受精による三倍体部分奇胎のうちの二精子受精による三倍体部分奇胎のうちの二精子受精による三倍体部分奇胎のうちの二精子受精による三倍体部分奇胎の 3333 例例例例

（（（（0.1%0.1%0.1%0.1%）で続発性絨毛癌が生じたことを証明したも）で続発性絨毛癌が生じたことを証明したも）で続発性絨毛癌が生じたことを証明したも）で続発性絨毛癌が生じたことを証明したも

のです。このことは、部分奇胎の郭清後も定期的にのです。このことは、部分奇胎の郭清後も定期的にのです。このことは、部分奇胎の郭清後も定期的にのです。このことは、部分奇胎の郭清後も定期的に

尿中尿中尿中尿中 hCGhCGhCGhCG を測定して追跡する必要があることを意を測定して追跡する必要があることを意を測定して追跡する必要があることを意を測定して追跡する必要があることを意

味します。味します。味します。味します。    

    

４．実態顕微鏡のよる奇胎絨毛の観察４．実態顕微鏡のよる奇胎絨毛の観察４．実態顕微鏡のよる奇胎絨毛の観察４．実態顕微鏡のよる奇胎絨毛の観察    

    全奇胎と部分奇胎の鑑別には新鮮な標本の実態全奇胎と部分奇胎の鑑別には新鮮な標本の実態全奇胎と部分奇胎の鑑別には新鮮な標本の実態全奇胎と部分奇胎の鑑別には新鮮な標本の実態

顕微鏡による観察が大切です。新鮮標本で全奇胎と顕微鏡による観察が大切です。新鮮標本で全奇胎と顕微鏡による観察が大切です。新鮮標本で全奇胎と顕微鏡による観察が大切です。新鮮標本で全奇胎と

部分奇胎を分け、さらに固定標本を実態顕微部分奇胎を分け、さらに固定標本を実態顕微部分奇胎を分け、さらに固定標本を実態顕微部分奇胎を分け、さらに固定標本を実態顕微鏡で観鏡で観鏡で観鏡で観

察して確認します。固定組織切片の染色による観察察して確認します。固定組織切片の染色による観察察して確認します。固定組織切片の染色による観察察して確認します。固定組織切片の染色による観察

では得られない三次元構造を広い視野で観察できでは得られない三次元構造を広い視野で観察できでは得られない三次元構造を広い視野で観察できでは得られない三次元構造を広い視野で観察でき

ます。ます。ます。ます。RingerRingerRingerRinger 氏液または生理的食塩水の入った氏液または生理的食塩水の入った氏液または生理的食塩水の入った氏液または生理的食塩水の入った

PetriPetriPetriPetri 皿数個を用意し、絨毛の一束を切り取って、皿数個を用意し、絨毛の一束を切り取って、皿数個を用意し、絨毛の一束を切り取って、皿数個を用意し、絨毛の一束を切り取って、

洗いながら洗いながら洗いながら洗いながら PetriPetriPetriPetri 皿から皿から皿から皿から PetriPetriPetriPetri 皿に移して血液を除皿に移して血液を除皿に移して血液を除皿に移して血液を除

き、実態顕微鏡の下で観察します。大きい標本を扱き、実態顕微鏡の下で観察します。大きい標本を扱き、実態顕微鏡の下で観察します。大きい標本を扱き、実態顕微鏡の下で観察します。大きい標本を扱

うには蓋付きの料理用うには蓋付きの料理用うには蓋付きの料理用うには蓋付きの料理用 PyrexPyrexPyrexPyrex トレイにトレイにトレイにトレイに RingerRingerRingerRinger 氏液氏液氏液氏液

を入れ、を入れ、を入れ、を入れ、RingerRingerRingerRinger 氏液を注ぎながらサクションで吸引氏液を注ぎながらサクションで吸引氏液を注ぎながらサクションで吸引氏液を注ぎながらサクションで吸引

します。顕微鏡下で病理組織標本を観察することのします。顕微鏡下で病理組織標本を観察することのします。顕微鏡下で病理組織標本を観察することのします。顕微鏡下で病理組織標本を観察することの

重要性は言うまでもなく、実態顕微鏡での観察と併重要性は言うまでもなく、実態顕微鏡での観察と併重要性は言うまでもなく、実態顕微鏡での観察と併重要性は言うまでもなく、実態顕微鏡での観察と併

せて判定すべきです。せて判定すべきです。せて判定すべきです。せて判定すべきです。    

    

５．奇胎の頻度５．奇胎の頻度５．奇胎の頻度５．奇胎の頻度    

    欧米の全奇胎の頻度は出生欧米の全奇胎の頻度は出生欧米の全奇胎の頻度は出生欧米の全奇胎の頻度は出生 1,5001,5001,5001,500 に対してに対してに対してに対して 1111 ですですですです

が、メキシコ、インドや東南アジアではこれより遙が、メキシコ、インドや東南アジアではこれより遙が、メキシコ、インドや東南アジアではこれより遙が、メキシコ、インドや東南アジアではこれより遙

かに多いとされています。わが国ではかに多いとされています。わが国ではかに多いとされています。わが国ではかに多いとされています。わが国では 1972197219721972 年～年～年～年～

1990199019901990 年には全奇胎と部分奇胎を併せて年には全奇胎と部分奇胎を併せて年には全奇胎と部分奇胎を併せて年には全奇胎と部分奇胎を併せて 1/4001/4001/4001/400 でしでしでしでし

た。千葉県ではた。千葉県ではた。千葉県ではた。千葉県では 1975197519751975 年以降は全奇胎と部分奇胎を年以降は全奇胎と部分奇胎を年以降は全奇胎と部分奇胎を年以降は全奇胎と部分奇胎を

分けて統計をとっていますが、全奇胎は分けて統計をとっていますが、全奇胎は分けて統計をとっていますが、全奇胎は分けて統計をとっていますが、全奇胎は 1980198019801980 年代年代年代年代

末に末に末に末に 1/6001/6001/6001/600 前後であったものが、前後であったものが、前後であったものが、前後であったものが、2000200020002000 年には年には年には年には

1/2,0001/2,0001/2,0001/2,000 に減りました（に減りました（に減りました（に減りました（Matsui et al., 2003Matsui et al., 2003Matsui et al., 2003Matsui et al., 2003）。部分）。部分）。部分）。部分

奇胎はやや増える傾向にあります。全奇胎の急激な奇胎はやや増える傾向にあります。全奇胎の急激な奇胎はやや増える傾向にあります。全奇胎の急激な奇胎はやや増える傾向にあります。全奇胎の急激な

減少の理由は不明です。全奇胎は母年減少の理由は不明です。全奇胎は母年減少の理由は不明です。全奇胎は母年減少の理由は不明です。全奇胎は母年齢と共に増え齢と共に増え齢と共に増え齢と共に増え

ますが、上記の期間のわが国の母年齢は上昇していますが、上記の期間のわが国の母年齢は上昇していますが、上記の期間のわが国の母年齢は上昇していますが、上記の期間のわが国の母年齢は上昇してい

ます。短期間に頻度が減ったのに、その原因が分かます。短期間に頻度が減ったのに、その原因が分かます。短期間に頻度が減ったのに、その原因が分かます。短期間に頻度が減ったのに、その原因が分か

らないのは残念です。らないのは残念です。らないのは残念です。らないのは残念です。    

    

６．家族性反復性胞状奇胎６．家族性反復性胞状奇胎６．家族性反復性胞状奇胎６．家族性反復性胞状奇胎    

    １）１）１）１）NALP7NALP7NALP7NALP7 遺伝子変異遺伝子変異遺伝子変異遺伝子変異    

    家族性反復性胞状奇胎（家族性反復性胞状奇胎（家族性反復性胞状奇胎（家族性反復性胞状奇胎（ familial recurrent familial recurrent familial recurrent familial recurrent 

hdatidiform molehdatidiform molehdatidiform molehdatidiform mole）は）は）は）は 19q13.419q13.419q13.419q13.4 にあるにあるにあるにある NALP7NALP7NALP7NALP7 遺伝遺伝遺伝遺伝

子のホモ接合（または複合ヘテロ接合）変異により子のホモ接合（または複合ヘテロ接合）変異により子のホモ接合（または複合ヘテロ接合）変異により子のホモ接合（または複合ヘテロ接合）変異により

生じ、生じ、生じ、生じ、hydatidiform mole, recurrent, 1hydatidiform mole, recurrent, 1hydatidiform mole, recurrent, 1hydatidiform mole, recurrent, 1（（（（HYDM1HYDM1HYDM1HYDM1））））

と呼びます（と呼びます（と呼びます（と呼びます（OMIM 231090OMIM 231090OMIM 231090OMIM 231090）。通常の全奇胎が雄核）。通常の全奇胎が雄核）。通常の全奇胎が雄核）。通常の全奇胎が雄核

発生により生じ発生により生じ発生により生じ発生により生じゲノムが父由来であるのに反してゲノムが父由来であるのに反してゲノムが父由来であるのに反してゲノムが父由来であるのに反して

両親由来なので、両親性奇胎（両親由来なので、両親性奇胎（両親由来なので、両親性奇胎（両親由来なので、両親性奇胎（biparental molebiparental molebiparental molebiparental mole）と）と）と）と

も呼びます。近親婚が多く、も呼びます。近親婚が多く、も呼びます。近親婚が多く、も呼びます。近親婚が多く、2008200820082008 年現在で年現在で年現在で年現在で 20202020 家系家系家系家系

あまりが知られているに過ぎません。同じ家系の姉あまりが知られているに過ぎません。同じ家系の姉あまりが知られているに過ぎません。同じ家系の姉あまりが知られているに過ぎません。同じ家系の姉

妹が繰り返して奇胎を妊娠します（妹が繰り返して奇胎を妊娠します（妹が繰り返して奇胎を妊娠します（妹が繰り返して奇胎を妊娠します（McInnes and McInnes and McInnes and McInnes and 

Michaud, 2007Michaud, 2007Michaud, 2007Michaud, 2007）。受精卵（接合子）は発生の早期に）。受精卵（接合子）は発生の早期に）。受精卵（接合子）は発生の早期に）。受精卵（接合子）は発生の早期に

母由来の母由来の母由来の母由来の RNARNARNARNA の支配を受けますが、母がの支配を受けますが、母がの支配を受けますが、母がの支配を受けますが、母が NALP7NALP7NALP7NALP7

のホモ接合（または複合ヘテロ接合）変異を持つと、のホモ接合（または複合ヘテロ接合）変異を持つと、のホモ接合（または複合ヘテロ接合）変異を持つと、のホモ接合（または複合ヘテロ接合）変異を持つと、

接合子のゲノムの多数の母型インプリンテイング接合子のゲノムの多数の母型インプリンテイング接合子のゲノムの多数の母型インプリンテイング接合子のゲノムの多数の母型インプリンテイング

座位が父型になることによって全奇胎になると推座位が父型になることによって全奇胎になると推座位が父型になることによって全奇胎になると推座位が父型になることによって全奇胎になると推

定されています。定されています。定されています。定されています。NALPNALPNALPNALP7777 ホモ接合変異を持つ女性ホモ接合変異を持つ女性ホモ接合変異を持つ女性ホモ接合変異を持つ女性

は全奇胎を妊娠することが多い（は全奇胎を妊娠することが多い（は全奇胎を妊娠することが多い（は全奇胎を妊娠することが多い（74%74%74%74%）けれども、）けれども、）けれども、）けれども、

自然流産（自然流産（自然流産（自然流産（17%17%17%17%）、部分奇胎（）、部分奇胎（）、部分奇胎（）、部分奇胎（4%4%4%4%）、正常妊娠（）、正常妊娠（）、正常妊娠（）、正常妊娠（5%5%5%5%））））

のこともあります（のこともあります（のこともあります（のこともあります（Fisher et al., 2004Fisher et al., 2004Fisher et al., 2004Fisher et al., 2004）。）。）。）。    

    ①①①①    家族性でない全奇胎の妊娠が２回以上（家族性でない全奇胎の妊娠が２回以上（家族性でない全奇胎の妊娠が２回以上（家族性でない全奇胎の妊娠が２回以上（45454545 例）、例）、例）、例）、

②②②②    同じく全奇胎の妊娠が同じく全奇胎の妊娠が同じく全奇胎の妊娠が同じく全奇胎の妊娠が 1111 回（回（回（回（64646464 例）、③例）、③例）、③例）、③    自然流自然流自然流自然流

産が産が産が産が 3333 回以上（回以上（回以上（回以上（26262626 例）の例）の例）の例）の 3333 群について群について群について群について NLRP7NLRP7NLRP7NLRP7 の変の変の変の変

異を比較した結果を表３に示します（異を比較した結果を表３に示します（異を比較した結果を表３に示します（異を比較した結果を表３に示します（Messaed et Messaed et Messaed et Messaed et 

al., 2011al., 2011al., 2011al., 2011）。）。）。）。NLRP7NLRP7NLRP7NLRP7 の変異の頻度は①から③にの変異の頻度は①から③にの変異の頻度は①から③にの変異の頻度は①から③に 60%60%60%60%、、、、

13%13%13%13%、、、、8%8%8%8%で、アミノ酸置換を伴う変位はで、アミノ酸置換を伴う変位はで、アミノ酸置換を伴う変位はで、アミノ酸置換を伴う変位は 16%16%16%16%、、、、51515151%%%%、、、、
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57%57%57%57%です。です。です。です。NLRP7NLRP7NLRP7NLRP7 の変異が家族性奇胎のみならず、の変異が家族性奇胎のみならず、の変異が家族性奇胎のみならず、の変異が家族性奇胎のみならず、

リプロダクションの種々の異常にも関係することリプロダクションの種々の異常にも関係することリプロダクションの種々の異常にも関係することリプロダクションの種々の異常にも関係すること

を示すものです。を示すものです。を示すものです。を示すものです。    

    ２）２）２）２）C6orf221C6orf221C6orf221C6orf221 変異変異変異変異    

    6q136q136q136q13 にあるにあるにあるにある C6orf221C6orf221C6orf221C6orf221 遺伝子がホモ接合変異を持遺伝子がホモ接合変異を持遺伝子がホモ接合変異を持遺伝子がホモ接合変異を持

つとゲノムの多数の座位で母型インプリンティンつとゲノムの多数の座位で母型インプリンティンつとゲノムの多数の座位で母型インプリンティンつとゲノムの多数の座位で母型インプリンティン

グが父型になり、全奇胎を生じます（グが父型になり、全奇胎を生じます（グが父型になり、全奇胎を生じます（グが父型になり、全奇胎を生じます（Parry et al., Parry et al., Parry et al., Parry et al., 

2011201120112011）。家族性反復性胞状奇胎の原因としては）。家族性反復性胞状奇胎の原因としては）。家族性反復性胞状奇胎の原因としては）。家族性反復性胞状奇胎の原因としては

NALP7NALP7NALP7NALP7 遺伝子変異より少なく、遺伝子変異より少なく、遺伝子変異より少なく、遺伝子変異より少なく、hydatidiform mole, hydatidiform mole, hydatidiform mole, hydatidiform mole, 

recurrentrecurrentrecurrentrecurrent, 2, 2, 2, 2 （（（（ HYDM2HYDM2HYDM2HYDM2 ）と呼びます（）と呼びます（）と呼びます（）と呼びます（ OMIM OMIM OMIM OMIM 

614293614293614293614293）。）。）。）。 
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