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要旨

先天性多発性関節拘縮症は出生前に2箇所以上の関節拘縮、紡錘状関節、筋力低下等が存在する非進行性の症候群で

ある。今回我々は胎児期に羊水過多のため上部消化管閉鎖を疑われていた症例を経験したので、その鑑別疾患や病因分

類など若干の文献的考察を加え報告する。
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はじめに

先天性多発性関節拘縮症は出生前にすでに 2箇所以

上の関節拘縮、紡錘状関節、筋力低下等が存在する非

進行性の症候群である。発生率は 1万から10万分娩に

I例程度でやや男児優位との報告がある。原因は神経

原性、筋原性、母体側因子のため胎児の運動が制限さ

れた等いわれているが不明である。今回我々は妊娠中

羊水過多のため胎児期に上部消化管閉鎖を疑われてい

た症例を経験したので報告する。

症例

症例 :平成10年4月22日生まれ男児

主訴 :低出生体重、呼吸不全、関節拘縮

出生歴 :在胎38週時に羊水過多のため他院より当院へ

母体搬送され、翌日胎児仮死を認め帝王切開で出生し

た。出生時に一度弱々しく泣いたが、直後無呼吸とな

りチアノーゼが出現した。在)J台38週6日、出生体重

2246g 、アプガースコア 4点、羊水量は1700ml強で

あった。

家族歴 :患児は第4子であるが第 1，2， 3子は女児

で健常。父方の叔父が原因不明で幼少時に死亡している。

現症 :顔貌は両眼除下垂、[1良球運動異常があり、無表

情。関口し、下に軽度の線維束聖堂縮を認めた。小奇形
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として狭高口蓋、耳介低位、 小顎、短頚を認めた。左

右の中手指節関節の過伸展拘縮、近位指節関節の強屈

曲拘縮、遠位指節関節の伸展拘縮を認めた。母指は右

に中手指節関節の伸展拘縮、 左に同関節の屈曲l拘縮を

認めた。股関節は右外Il!i屈曲位であり、左は脱臼し伸

展拘縮を認めた。 )l~は右-30から 110度の可動域、 左伸

展位拘縮を、足関節は右底屈位拘縮、左背屈外反位を

認めた。全身の筋緊張低下を認め、自発呼吸、 自発運

動は殆どみられず。原始反射なく、深部j陸反射は減弱、

病的反射は認めなかった。

入院時検査成績(表 1) 

一般の血液検査、検尿に異常を認めず。染色体検査

は正常男子核型であった。

表 1

WBC 15850/μl BUN 15mg/dl 

Hb 19.7g/dl Cr 0.5mg/dl 

Ht 54.5% IgM 6 mg/dl 

Plt 23. 2X 10'1/μl Na 139mEq/l 

GOT 51 IU/L K 4.6mEq/l 

GPT 17 IU/L Ca 10.8mg/dl 

LDH 910 IU/L 染色体 :46XY 

CPK 385 IU/L (正常男子型)

検尿一般 :異常なし
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経過:出生時から 2箇所以上に関節拘縮を認めること

から先天性多発性関節拘縮症と診断した。出生前に食

道閉鎖症を疑っていたが消化管閉鎖は認めなかった。

呼吸不全のため挿管し生後2か月まで人工呼吸管理を

行った。その後は自発呼吸は安定しているが、|熊下困

難があり I~!!~下性肺炎予防のため挿管 した状態にし、経

管栄養を行い体重の増加は良好である。生後2か月時

に右上腕二頭筋の筋生検を施行した。ヘマトキシリン

・エオジン染色で groupatrophyを認めた。(図1)。

凍結連続切片を用いて ATPase(pH4.6)、(pHlO.7)

で染色した(図 2) (図3)0 pH4.6で濃く染色されて

いるのは 1型筋線維、薄く染色されているのが2型筋

線維であり pHlO.7では染色の色合いが反転する。2

型筋線維が萎縮し小型筋線維として認められた。

Gomoriトリクローム変法、 NADH-TR法、チ トクロー

ムCオキシダーゼ染色を施行したがネマ リン小体、

セントラルコア、等異常は認めなかった。神経原性先

天性多発性関節拘縮症と病理診断された。

、

図1

図2(pH4.6) 
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考 察

本症例は羊水過多を伴っており胎児期からl殿下運動

が欠如していたと思われる。羊水過多は妊娠の時期を

問わず羊水量が800mlを越える場合をいい、胎児側の

要因では以下の鑑別が必要である 。 Ili)~下障害を来すも

のとして無脳症、小頭症、水頭症、脊椎破裂、気管支

食道ろう 、食道閉鎖、幽門狭窄、十二指腸狭窄、口蓋

裂、腕ヘルニア、メッケル憩室、鎖虹がある。気道異

常として、気管形成不全、鼻咽JJ空奇形腫、Jl市嚢腫、肺

新生物、横隔膜ヘルニアがある。先天性心疾患でも羊

水過多を来す事があり鑑別の必要がある。また羊水過

多と胎動の欠如のため、超音波にて先天性多発性関節

拘縮症と診断されていたが生後の所見では関節拘縮は

認めず、筋緊張低下の状態であったとする報告1)もあ

る。超音波上で、関節拘縮像および運動性の低下を認め

る場合は Hypotoniaと先天性多発性関節拘縮症の両

病態を考慮しなければならない。

先天性多発性関節拘縮症は1841年に Ottoの症例報

告に始まるが、 |度昧な症候群と して認識されている o

Hageman2)は原因に関わらず生下時に 2箇所以上の

関節拘縮が存在する場合としており、 Fisher3)は1) 

内反足を除外した 2箇所以上の関節拘縮がある。2) 

進行性の神経性疾患ではない。3)紡錘状関節を伴う

筋萎縮を診断基準としている。

また、先天性多発性関節拘縮症の病因は内因性と外

因性にわけで考えられており、内因性としては神経原

性、筋原性、結合組織の異常があり、外因性としては

子宮内スペース(羊水過少、子宮内腫蕩、多胎妊娠)、

母体疾患 (重症筋無力症)などがある。
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おわりに

羊水過多を伴った先天性多発性関節拘縮症の一例を

報告した。羊水過多を来たしJJ台動が少ない場合、本疾

患の考慮も必要である。また現在ではl度昧な症候群と

してとらえてられており、先天性の多発性関節拘縮の

病因、臨床像、病理組織学的に確立された分類が望ま

れる。
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A Case of Arthrogryposis Multiplex Congenita with Hyolramnion. 
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Arthrogryposis multiplex congenita is a nonprogressive syndrome in which contracture. spindle-shaped joint and 

muscle weakness are present in 20r more sites before birth. 1n the present study， w巴巴xperienceda case with 

suspicion of upper digestive obstruction du巴tohydramnion in the fetal stage. We report the case together with 

philological discussion about differential diseases and classification of causes. 
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