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Beckwith-Wiedemann症候群（BWS）は、巨体、巨舌、臍ヘルニアを三主
徴とする過成長症候群で、インプリンティング疾患の一つである。三主
徴のほかに、新生児期低血糖、腹腔内臓腫大、片側肥大、口蓋裂など
の多彩な症状を呈する。近年、遺伝子診断においてBWSと診断されたも
のの中に、マルチローカスメチル化異常や全染色体が父性UPDである
ゲノムワイド父性UPDモザイク症例が存在することが明らかとなった。こ
れらは、典型的なBWS症状以外に、他の症状を呈することが予想される
が、その実態はまだ完全に解明されていない。一方、間葉性異形成胎
盤placental mesenchymal dysplasia（PMD）は、胞状奇胎と類似した嚢
胞状変化を呈する稀な胎盤形態異常であり、早産、胎児発育不全、胎
児死亡を高率に合併する。PMDの児の25%がBWSであることから、PMD
の発症にはインプリンティング機構が関与していることが示唆されてい
る。現在PMDの診断基準は確立しておらず、組織学的診断にゆだねら
れている。妊娠初期においては、超音波断層法での部分胞状奇胎や胎
児共存奇胎との鑑別が重要となる。我々は、BWSとその関連疾患の遺
伝子診断の基盤を確立し、その表現型、予後を明らかにすること、また
PMDの分子レベルでの診断基準の確立を目指している。本セミナーで
は、当研究室の研究成果とともに最新の知見を紹介し、遺伝子診断の
必要性について述べる。
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