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咽頭胚：ファイロティピックな発生段階

Wolpert, Principles of Developmental Biology



whole mount X-gal staining
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顔面領域の神経堤由来細胞の分布

Kanakubo et al., 2006
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St. 15 (week 5)
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咽頭弓 神経 筋 骨格

咀嚼筋（側頭筋、咬筋、 メッケル軟骨（キヌタ骨・ツチ骨）
内・外側翼突筋） 前ツチ骨靱帯

下顎弓 三叉神経下顎枝 顎舌骨筋 蝶下顎靱帯
（第1咽頭弓） 顎二腹筋前腹 下顎骨

口蓋帆張筋
鼓膜張筋
表情筋（頬筋、耳介筋、 アブミ骨
前頭筋、広頸筋、口輪筋、 茎状突起

舌骨弓 顔面神経 眼輪筋） 茎突舌骨靱帯
（第二咽頭弓） 顎二腹筋後腹 舌骨小角

茎突舌骨筋 舌骨体上部
アブミ骨筋

第3咽頭弓 舌咽神経 茎突咽頭筋 舌骨大角
舌骨体下部

輪状甲状筋 喉頭軟骨（甲状軟骨、輪状軟骨、
第4-6咽頭弓 迷走神経 口蓋帆挙筋 披裂軟骨、小角軟骨、楔状軟骨）

咽頭収縮筋
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http://www.med.unc.edu/embryo_images/
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http://www.med.unc.edu/embryo_images/
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HP: UNSW Embryology
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HP: UNSW Embryology
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Langman’s Medical Embryology
9th Edition by T.W. Sadler
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http://www.adrajpn.org/ADRA'sWork/clpp.htm
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http://www.med.unc.edu/embryo_images/
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http://www.healthsystem.virginia.edu/internet/pediatrics/
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Crouzon’s and Apert’s Syndrome
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母獣へのレチノイン酸投与により胎児の第１咽頭弓
基部に由来する組織の形成異常が生じる
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Lee et al., Development, 1995



Treacher Collins症候群



顔面形成異常の原因遺伝子
マウス遺伝子 機能 表現型（遺伝子型） ヒト遺伝子 ヒト疾患

Shh 分泌シグナル分子 単眼症、四肢欠損（−/−） SHH 全脳症（＋/−）
Tcof1 核タンパク 種々の異常（−/−） TCOF1 Treacher Collins症候群（＋/−）
Tbx1 核タンパク 第４咽頭弓異常（−/−） TBX1 Di George症候群（＋/−）
Hoxa2 核タンパク 第２咽頭弓異常、口蓋裂（−／−） HOXA2 ?
Otx2 核タンパク 下顎欠損（＋／−） OTX2 ?
Fgfr1 シグナル伝達分子 頭蓋形成異常（＋／＊） FGFR1 Pfeiffer症候群（＋／＊）
Fgfr2 シグナル伝達分子 頭蓋形成異常（＋／＊） FGFR2 Apert症候群（＋／＊）

註：＋／＊は機能獲得型変異による
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� 方法
¡ 母体血漿中に存在する胎児由来のcell-free DNAを母体由来の

DNA断片とともに網羅的シークエンス
¡ 各染色体に由来するDNA断片両の差異
¡ 胎児染色体数的異常の診断

÷ 13番、18番、21番：ただし比較的的診断

� 問題点
¡ 確定診断には絨毛検査、羊水検査が必要

2013年3月9日 日本産婦人科学会指針
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