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成果の概要 ／ 川崎 秀徳 

 

【学術集会の概要】 

 今回参加したアメリカ人類遺伝学会学術集会は人類遺伝関係の学術集会の中で、世界最大規模のもの

である。今年は世界中の 80 か国から 8,409 名の参加者があったと報告されている。人類遺伝学に関わる

基礎的な発表だけでなく、臨床的な発表も非常に多く、多くの研究者と触れ合え、日進月歩のゲノム医療

に関する最新の知見が得られる数少ない機会となっている。今回、学術集会の舞台となったテキサス州

ヒューストンは地元アストロズのワールドシリーズ開幕を翌週に控えた静寂の中で、学会会場がひとき

わ盛り上がりを見せていたように感じられた。 

【発表の概要】 

 ダウン症候群は出生前遺伝学的検査において重大な関心事の 1 つとなっている。ダウン症候群の予後

は先天性心疾患に対する手術などの集中治療の進歩により、ここ数十年で飛躍的に向上したと言われて

いる（アメリカの報告では、寿命の中央値が 1983 年の 25 歳から 2007 年は 53 歳となった）。しかし、

日本においてダウン症候群に関する全国規模の予後調査はなく、ダウン症候群を合併した早産児や低出

生体重児に関しての報告となると、日本に限らず世界的に見ても数少ない。今回、2003 年から 2016 年

の間に体重 1,500g 以下で出生した児が登録されている新生児臨床研究ネットワーク（NRN-J）データベ

ースを用いて、ダウン症候群を合併した極低出生体重児に関する短期予後を解析した。母体情報、新生児

情報、新生児集中治療室（NICU）における予後に関して、ダウン症候群を合併した児（T21 群）と先天

異常をもたない児（BD-群）とで比較検討を行った。 

 対象の 60,136 人のうちダウン症候群を合併した児は 328 人（0.55%）であった。T21 群では BD-群に

比べて母体年齢が有意に高かったが、母体合併症は少なかった。新生児仮死や日齢 3 までの生存率には

両群で有意差は認められなかった。NICU 入院中の合併症として慢性肺疾患、動脈管開存症手術、晩発性

敗血症が T21 群で有意に多く、退院日齢や退院時在宅酸素療法の割合は T21 群で有意に大きかった。予

後に関しては在胎週数を 4 群（22～24 週、25～28 週、29～31 週、32 週以上）に分けて層別解析を行い、

それぞれの層ごとに T21 群と BD-群を比較したが、在胎週数の違いによる予後の差異はあまり見られな

かった。NICU の生存退院率は T21 群で 77%、BD-群で 94%であった。一方、T21 群は BD-群に比べて

死亡日齢が有意に大きかった（中央値で 38 日対 9 日）が、死因に関する情報が不十分でその原因までは

分からなかった。 

NRN-J データベースにはわが国で出生した極低出生体重児の約 60%が登録されており、今回の報告は

わが国で初めてのダウン症候群に関する全国規模の調査と言える。今回の解析には流産ならびに死産あ

るいは出生前診断に関する情報が含まれていないという制約はあるものの、ダウン症候群を合併した極

低出生体重児の約 3/4 が NICU を生存退院していることが今回明らかとなった。海外の報告として、

Boghossian らが 2010 年にアメリカのデータで NICU 生存退院率が T21 群で 62%、BD-群で 81%であ

ったと報告していたが、今回はそれを大きく上回る結果となった。この結果は、出生前遺伝カウンセリン

グや周産期管理・治療にとって有意義なデータとなるものと考えられた。 

【今回の学術集会で得た経験】 

最新の臨床遺伝に関する知見を得ることができた。ダウン症候群などの染色体異常症に関する報告は



それほど多くなかったが、私のもう 1 つの研究テーマである遺伝性結合組織疾患（マルファン症候群、

ロイス・ディーツ症候群、血管型エーラス・ダンロス症候群など）に関する最新の発表を数多く見聞きす

ることができた。その内容も新規遺伝子変異に関する報告から、新たな合併症の報告、治療薬開発に関す

る動物実験など多岐にわたっていた。これらの報告は日本国内の学術集会では見聞きできないものであ

り、今回本学術集会に参加した意義は非常に大きかった。中でも今まで治療薬やサーベイランスの方法

が確立されていなかった血管型エーラス・ダンロス症候群に対する治療薬開発に関するポスター発表に

は驚かされた。非常にきれいなデータであったため、今後ヒトに対しての治験や実薬が期待される。 
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