
広島大学名誉教授	

　　安田峯生　　　  	

２０１５年６月８日　東北大学医学部特別講義	



  １９６２年　京都大学医学部卒	
  １９６３年　京都大学医学部解剖学第三講座助手	
  １９７１年　京都府立医科大学第一解剖学教室講師	
  １９７３‐４年　カナダ・ブリティッシュ・コロンビア大学　　
遺伝医学教室客員研究員	

  １９７５年　愛知県心身障害者コロニー発達障害研究所
周生期学部長	

  １９７７年　広島大学医学部解剖学第一講座教授	
  ２００１年　同上退職　広島大学名誉教授	
　　広島国際大学保健医療学部臨床工学科教授	

  ２００５年　同上退職　広島県赤十字血液センター医師　	
  ２００９年　同上退職　宮城県赤十字血液センター医師	



安田が先天異常研究を志
したきっかけ 

サリドマイド	
日本では商品名	
イソミン（１９５８年発売）　
つわり止めとして妊娠初期
の妊婦が服用　特徴的な
四肢異常誘発　 
１９６２年販売停止	
２００９年から抗腫瘍剤・免
疫抑制剤（商品名サレドカ
プセル１００）として製造販
売が再開	



西村秀雄（1912～1995） 

京都大学医学部 
解剖学第三講座教授 

1963年当時先天異常学領域で
国際的指導者の一人 

1978年日本学士院賞 
「ヒトの先天性心身障害の由来
に関する研究」 



６/８　番号　氏名	

前　　　　　後	

１  　　　　　１	
２  　　　　　２	

３  　　　　　３	
４  　　　　　４	

５  　　　　　５	
質問・感想など	



１．ヒトの標準胎齢は310日である。	
２．胎盤の絨毛は母体由来の組織である。 
３．臨床で妊娠第2ヶ月末というのは受精後約6週	
　　である。	

４．SONIC HEDGEHOG (SHH)遺伝子の変異で
口蓋裂がおこることがある。	

５．妊娠後半の母体のアルコール飲用は胎児の	

　　脳を傷害する可能性がある。	



１．ヒトの標準胎齢は310日である。×	
２．胎盤の絨毛は母体由来の組織である。× 
３．臨床で妊娠第2ヶ月末というのは受精後約6週	
　　である。○	

４．SONIC HEDGEHOG (SHH)遺伝子の変異で
口蓋裂がおこることがある。○	

５．妊娠後半の母体のアルコール飲用は胎児の	

　　脳を傷害する可能性がある。○	





４‐５ 
２‐３	

０‐１	



2ヶ月末 
３ヶ月半ば 
３ヶ月末	



2ヶ月末 
３ヶ月半ば○ 
３ヶ月末	



月経後胎齢と受精後胎齢の関係	



 先天異常とは（定義）	
 先天異常の頻度	

 先天異常の成因	

 先天異常学の原則	

 先天異常の予防・治療法 
 先天異常の出生前診断	

 先天異常の社会・倫理的問題	

 先天異常への望ましい対応	



 出生前に運命付けられたあらゆる異常	

　形態異常、機能異常、遺伝によるもの、胎
生期の環境によるものの全てを含む	



100人に1人程度	
1000人に1人程度	
10000人に1人程度	



100人に1人程度○	
1000人に1人程度	
10000人に1人程度	







ダウン症候群	





 頻度が高い	



 先天異常（染色体異常を含む）　  30.1% 
 周産期特異的呼吸障害　　　　　　14.1% 
 乳幼児突然死症候群　　　　　　　　 5.7% 
 不慮の事故　　　　　　　　　　　　　　 4.9% 
 出血性障害　　　　　　　　　　　　　　 3.9%	



 頻度が高い	

 重症のものが少なくない	





 頻度が高い	

 重症のものが少なくない	

 偏見・差別をうけやすい	



 遺伝　　　　　　　　　　　　３０％ 
　　（染色体異常を含む）　　　　　　　　　　　　 
 環境　　　　　　　　　　　　１５％ 
 多因子（遺伝×環境）　  ５５％	



ビタミンA 
ビタミンB 
ビタミンC 



ビタミンA○ 
ビタミンB 
ビタミンC 



ビタミンＡ胚子病	



アスピリン（解熱消炎薬）	

セロトニン再吸収阻害剤（抗うつ薬） 
ヘパリン（抗凝固薬）	



アスピリン（解熱消炎薬）	

セロトニン再吸収阻害剤（抗うつ薬）○ 
ヘパリン（抗凝固薬）	



左右体軸決定に関与する因子のパターン　胚盤の背面像 
５‐HT(セロトニン）がノーダル（左側を特徴付ける）に作用する。 
(Langman’s Medical Embryology, 13th ed. より）	



機械的圧迫	

羊水過少症	



例　ダイオキシンによる口蓋裂	





ダイオキシン受容体遺伝子ノックアウト・
マウスではダイオキシンの発生毒性が
認められないことを始めて証明した論文
Genes to Cells, 2:645-654, 1997 

東北大学藤井義明教授らとの共同研究	



１．催奇形因子への感受性は遺伝子型によ
り決まる。	

例：ダイオキシン受容体遺伝子ノックアウト
マウスでは、ダイオキシンの毒性に対
して感受性がない。	



２．催奇形因子への感受性は胎児の発生段
階に左右される。	

例：マウスでダイオキシンの口蓋裂誘発作
用は妊娠12.5日には強いが、妊娠13.
5日には弱くなり、妊娠14.5日にはなく
なる。	



３．異常発生の表現は催奇形因子の量と作
用期間の長さに左右される。	

例：ダイオキシンをラットに妊娠期間を通じ
て投与すると、児に肉眼的な形態異常
は認められない量でも、雄の生殖能力
低下が見られる。	



４．催奇形因子は特有の作用機序で働き、病
的発生過程を推進する。	

例：ダイオキシンは受容体を介して遺伝子
発現（転写）を変化させるという作用機
序で、口蓋内の間葉組織の増殖を抑制
するという病的発生過程を起こし、口蓋
裂を誘発する。	



５．発生異常の結果は個体の死、奇形、発育
遅延、機能異常として表れる。	

例：ダイオキシンはサル妊娠初期投与では
胚子致死作用（流産誘発）が強い。妊娠
２０日前後には催奇形作用が強い。ダ
イオキシン投与量が少ないと、児は一
見正常に見えるが、生殖機能が低いこ
とがある。	



 遺伝相談	
 出生前診断	

 集団スクリーニング	

 環境催奇形因子検出	

 医療	





1/4 
1/2 
1 



1/4○ 
1/2 
1 





Birth Defects Research, vol. 99, 2013, p.86より引用	



母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査	

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にシークエンスすることに
より、各染色体に由来するDNA断片の量の差異を求め、その
比較から胎児染色体数的異常の診断をする。	

現在得られる結果：染色体のうち、１３番、１８番、２１番の数
的異常の非確定的診断	

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　日本産婦人科学会が指針を発表	











１．日本人の先天性外表形態異常で最も多いのは
多指である。	

２．妊娠2ヶ月末の薬物服用の副作用で無脳児が
できる可能性がある。	

３．ビタミンＡ大量投与は先天異常予防に有効であ
る。	

４．胎児DNAは胎盤を通過する。 
５．超音波エコー検査で口蓋裂の診断ができる。	



１．日本人の先天性外表形態異常で最も多いのは
多指である。×	
２．妊娠2ヶ月末の薬物服用の副作用で無脳児が
できる可能性がある。×	
３．ビタミンＡ大量投与は先天異常予防に有効であ
る。×	
４．胎児DNAは胎盤を通過する。○ 
５．超音波エコー検査で口蓋裂の診断ができる。○	



先天異常の社会・倫理的問題	

出生前診断と選択的中絶	

障害をもつ人のいのちの価値	





10万件	
20万件	
50万件	



10万件	
20万件○	
50万件	



Dr.北村の「性」の診察室ブログ　より引用	





非	

○胎児の生命も尊重すべきだ。	

○胎児の良し悪しによって生むかどうかを決めるのは親
のエゴ。	

○選択的中絶の考え方は弱者切り捨て論につながる。	

是	

○日本では妊娠中絶は法的に認められている。	

○親に生む、生まないを決める権利がある。	

○出産をあきらめていた親に正常児を与えるような積極
的意義がある。	



  この方法について医師が積極的に知らせる必要はない。 
  妊婦がこの方法に関する説明を求めた場合には、原理を
説明し、登録施設で受けることが可能であることを情報と
して提供する。 

  この方法を妊婦に対して安易に勧めるべきではない。 
  検査会社等がこの検査を進める文書などを作成し、不特
定多数の妊婦に配布することは望ましくない。 

  この検査を実施する施設を認定し、登録する制度を発足さ
せることが必要である。 



Non treatment of defective newborn babies.  
 Lancet, 2: 1123-4, 1979 





　人間の存在意義は、その利用価値や有用性
によるものではない。野に咲く花のように、ただ
「無償に」存在しているひとも、大きな立場から
みたら存在理由があるにちがいない。自分の眼
に自分の存在の意味が感じられないひと、他人
の眼にもみとめられないようなひとでも、私たち
と同じ生をうけた同胞なのである。もし彼らの存
在意義が問題になるなら、まず自分の、そして
人類全体の存在意義が問われなくてはならない。
そもそも宇宙のなかで、人類の生存とはそれほ
ど重要なものであろうか。人類を万物の中心と
考え、生物のなかでの「霊長」と考えることから
してすでにこっけいな思いあがりではなかろうか。	



正常とは？	

人はそれぞれ個性がある。	







障害も社会条件による	



ある程度知っている。	

聞いたことはある。	

全く知らない。	



 第1条　すべての人間は、生ま
れながらにして自由であり、か
つ尊厳と権利とについて平等
である。	



 大抵の場合、同じリスクのもとに運が支配
して決まったのがみんなの生まれつき。そ
れゆえ「不運な個体」に対してみんなが代
償するのが至当。	

 万人顕在または潜在する偏りをもつ。それ
ゆえ「規格」の概念から脱却しよう。	

 個体差に適した多様な社会環境をつくるべ
きであろう。	
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１９８６年　大隅典子教授の大学院生時代	 ２０１３年　出澤真理教授　 
国際シンポジウム	

１９８０年頃　仲村春和名誉教授の広大助教授時代	 1996年頃　東北大学理学部　藤井研究室にて	


