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軟骨無形成症合併妊娠の１例
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Pregnancy with achondroplasia: a case report
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軟骨無形成症（Achondroplasia: ACH）は四肢短縮性低身長を呈する骨系統疾患で，非致死性の先天性四肢短縮症の代表的疾
患である。今回ACH合併妊娠を経験したため文献的考察を加え報告する。症例は30歳の初産婦。月経は順調で自然周期で妊
娠成立し，妊娠29週で近医より周産期管理目的に当科を紹介された。初診時妊婦の体重は74.5kg（非妊時66kg）で，体格指
数（BMI）は34.7kg/m2だった。これまで児に頭位拡大や四肢短縮は認めず発育は良好だった。妊娠33週で施行した骨盤計測
により強度の狭骨盤であったため，児頭骨盤不均衡の診断で分娩方法は選択的帝王切開術を選択した。妊娠子宮増大による
臓器圧迫症状としての労作時呼吸困難感を認めたため，妊娠35週から入院管理した。妊娠35週で施行した腰椎単純MRIでは
軽度の脊柱管狭窄は認めたが腰椎変形なく，脊髄くも膜下硬膜外併用麻酔が可能と判断した。妊娠37週４日脊髄くも膜下硬
膜外併用麻酔下に選択的帝王切開術施行し，2,768g，身長50cmの女児を娩出した。児に四肢短縮やACH特異的顔貌は認めな
かった。術後経過は良好で母児ともに退院した。ACHはその特徴的な体型により様々な周産期合併症を伴うことがある。ま
たACH合併妊娠の帝王切開術時の麻酔は骨格異常により困難な症例があるため，より安全に施行するには麻酔科との連携が
必要である。

Achondroplasia (ACH) is the most common phenotype associated with a disproportionately short statue. We 
report a case of pregnancy with ACH. A 30-year-old pregnant woman with achondroplastic dwarfism was 
transferred to our hospital at 29 weeks of gestation for perinatal management. Her body weight was 74.5 kg, 
and body mass index was 39.1 kg/m2. Fetal ultrasonography showed nomal growth with no enlargement of 
the head circumference or shortening of the limbs. She was hospitalized for respiratory distress at 35 weeks 
of gestation. Cesarean section was performed due to cephalopelvic disproportion under spinal and epidural 
anesthesia. She delivered a female neonate with a weight of 2,768 g at 37 weeks of gestation without any 
anomaly. Her postoperative course was good, and she was discharged from the hospital.
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緒　　　言

　軟骨無形成症（Achondroplasia: ACH）は非致死性の
四肢短縮症性低身長を呈する骨系統疾患である。病因は
FGFR3遺伝子のGly380Arg変異で，常染色体優性遺伝
形式をとり，そのほとんどが突然変異による １）。ACH
ではFGFR3遺伝子のGly380Arg変異によって内軟骨骨
化が障害されるため四肢短縮を伴う低身長以外に大後頭
孔狭窄や水頭症，睡眠時無呼吸症候群，脊椎管狭窄症や
中耳機能障害，内反膝，肥満などさまざまな合併症を伴
う。予後は良好だが，肥満が睡眠時無呼吸症候群や脊椎
管狭窄症に影響し心血管関連死が多いという報告もあ
る ２）。知能は正常で妊孕性は保たれている。ACH合併
妊娠はその特徴的な体型のため，様々な合併症をきたす
ことがある ３）。分娩様式は児頭骨盤不均衡により帝王切
開術が選択されることが多いが，麻酔が困難なこともあ

り，麻酔科との連携が必要である。今回ACH合併妊娠
を経験したため文献的考察を加え報告する。

症　　　例

年　齢：30歳
身体所見：身長138cm，非妊時体重66kg，体格指数
（BMI）34.7kg/m2

妊娠歴：１回経妊０回経産
家族歴：低身長なし，両親・パートナーは正常身長
現病歴：生後４か月ころ低身長，特異顔貌，四肢短縮な
どの臨床症状から軟骨無形成症と診断された。大泉門の
拡大があり水頭症を疑われたが，精密検査で否定され
た。遺伝子診断は家族が希望されず施行されていない。
幼児期から中学校２年生まで成長ホルモン療法を行い，
15・16歳で下肢骨延長術を施行し，身長は125cmから
138cmまで伸びた。下肢骨延長術は全身麻酔下で施行さ
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れたが気道確保困難はなかった。月経は順調で自然排卵
周期で妊娠成立した。妊娠初期より前医で妊娠管理され
ていたが，低身長のため周産期管理目的に当科へ紹介と
なった。当科初診は妊娠29週３日で，胎児超音波検査で
は児の発育は良好で，児頭大横径（biparietal diameter: 
BPD）の拡大や大腿骨長（femur length: FL）の短縮
および羊水過多は認めなかった。その後の超音波検査
でも児の発育は良好で，児のACHは否定的だった。
ACHが常染色体優性遺伝であるため，ACH患者と正
常身長者から生まれる子供がACHとなるリスクは50％
である １）。そのため遺伝カウンセリングについて説明
したが，ご夫婦は希望されなかった。ACHは肥満のこ
とが多く，合併症の一つでもある ４）。本症例も非妊時
BMI34.7と非妊時から肥満だった。ACHにおいて肥満は
脊柱管狭窄症や睡眠時無呼吸症候群に影響し，心血管合
併症により早期死亡に至ることもある ２）。産科的には肥
満により妊娠高血圧症候群や妊娠糖尿病などの産科的合
併症のリスクが高くなる。体重を適正に管理する必要が
あると考え，妊娠32週で栄養指導を行い食事内容を見直
した。診察室血圧は正常，尿蛋白は陰性で妊娠高血圧
症候群は認めなかった（表１）。妊娠初期や妊娠中期で

の随時血糖値は正常で妊娠糖尿病は認めなかった（表
２）。妊娠週数が進むにつれて妊娠子宮増大による臓器
圧迫症状としての労作時呼吸困難感が強くなり自宅でも
必要以外は臥床していることが多くなったため，母体管
理のため妊娠35週で管理入院となった。入院後食事は管
理栄養士と相談し1200Kcal/日としたところ，体重は減
少し労作時呼吸困難は改善した。分娩様式を決めるため
妊娠33週で骨盤計測したところ，産科的真結合線6.9cm
と狭骨盤だったため（図１），分娩様式は児頭骨盤不均
衡による選択的帝王切開術とした。ACH症例の場合帝
切時の麻酔は骨格異常のため全身麻酔，区域麻酔ともに
リスクを伴う可能性がある ５）。麻酔科へ紹介し妊娠35週
で腰椎単純MRI施行したところ，椎間板ヘルニア・前弯
後弯認めず，L4/5，L5/S1に軽度脊椎管狭窄を認めるの
みだった（図２）。最終的に術前の麻酔科診察で脊髄く
も膜下硬膜外併用麻酔が可能と判断された。棘突起は肥
満のため触知しにくく，腰部超音波下にマーキングして
穿刺することとなった。妊娠37週４日で脊髄くも膜下硬
膜外併用麻酔下に選択的帝王切開術を施行した。児は
2,768g，身長50cmの女児で，Apgar score ９/９で出産
となった。児はACH特有の特異顔貌や四肢短縮などは

表１　妊娠中の血圧・尿蛋白所見

表２　血液検査所見
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認めなかった。術後経過は良好だったが，母体上肢短縮
のため授乳法を習得するまでに時間を要した。入院中の
ベッド，椅子などは体型に合わず，高さ調整が必要で足
台なども使用した。助産師による体型に合わせた児の抱
き方や乳頭保護器を使用しての授乳指導を受け，術後９
日目，母児ともに退院した。

考　　　案

　ACＨは非致死性先天性四肢短縮症のなかで最も頻度
が高い疾患であり，FGFR3遺伝子の変異によって生じ
る。遺伝様式は常染色体優性遺伝をとり，約80％は突然
変異により健常な両親から生まれる １）。全世界で約25万
人以上が罹患しているとされ，出生頻度は出生10,000～
30,000に１人と報告されている ６）。我が国では1995年か
ら1999年の間，骨系統疾患の出生有病率を知る目的で全
国調査が行われ，ACHの５年間の出生数は80例で，出
生１万に対する出生有病率は0.14であるがアンケートの
回収率，未受診例，発症の遅れなどを考慮すると，出生
有病率は，算出値の２倍以上と推測されるという報告が
ある ７）。ACHは近位肢節により強い四肢短縮型の低身
長，特異顔貌（大頭蓋，前額部突出，根部陥凹，顔面中
央部低形成，下顎突出など），腰椎弯曲を特徴とし，三
尖手，内反膝などがみられる。内軟骨性骨化障害による
頭蓋底形成不全のため頸静脈狭窄がみられ，脳脊髄液の
灌流不全が生じることから脳室拡大をきたしやすい ４）。
本症例は生後４か月頃に水頭症が疑われたが精査の結果
否定された。ACH症例では大後頭孔狭窄による脊髄圧
迫はよくみられ，症状として睡眠時無呼吸や呼吸障害，

突然死などがあり，乳児期早期は頭頸部領域を丁寧に扱
うことが望ましい ４）。本症例は１歳時に大後頭孔狭窄を
疑われたが，精査の結果否定された。脊柱管狭窄症は年
長児や成人でよくみられる ４）。本症例でも腰椎単純MRI
で軽度脊柱管狭窄症を認めたが，症状とされる間欠性跛
行や四肢の痛み，足のしびれ，運動障害などは認めな
かった。ACHでは閉塞性睡眠時無呼吸もしばしば認め
られ，胸郭低形成，上気道閉塞，延髄移行部圧迫が要因
と考えられている ４）。拘束性肺疾患も複数例報告されて
いるが，本症例は術前検査の呼吸機能検査では呼吸機能
は正常だった。生命予後は良好な疾患で，多くの場合知
的発達は問題ない。出生時から四肢短縮を認めるが，出
生身長はさほど小さくはない。しかし成長とともに低身
長が目立つようになる ４）。本症例も出生時身長は48cm
だったが，その後低身長が顕著になり，特異顔貌も認め
たため，生後４か月でACHと診断された。成人身長は
男性130cm程度，女性124cm程度である ８）。本症例は幼
児期から成長ホルモン療法を，青年期には下肢骨延長術
を行い，身長が138cmまで伸びた。ACHでは肥満が大
きな問題となり，閉塞性睡眠時無呼吸，内反膝，脊柱管
狭窄症，腰椎変形などに影響する。成人の場合，肥満が
脊柱管狭窄症関連の罹病率を悪化させかねず，非特異的
関節障害が生じやすくなり，心血管合併症による早期死
亡に至ることもある ２）。ACHでは肥満は脂肪分布や脂
肪細胞に特異性があり，インスリン感受性が維持され
て２型糖尿病をきたしにくいという報告がある ９）。一般
的に肥満度を表す指標として国際的に用いられている
BMIはACH患者に合わせて標準化されたものではない

図２　妊娠35週　腰椎単純MRI　T2強調像　矢状断
矢印の部位（L4/5，L5/S1）は軽度狭窄している

図１　妊娠33週　骨盤計測（立位側面撮影）
産科的真結合線は6.9cm
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ため，判断が難しい。BMI以外に皮下脂肪厚や腹囲，体
脂肪率，腹囲/臀部比などの指標を合わせて総合的に評
価していく必要があると言われている。また，肥満予防
のため幼児期からACH向けの標準体重と，身長と体重
を対比させた表を用いて早期介入することも推奨されて
いる 10～12）。
　ACH妊婦・肥満についてはコントロールの基準とな
るものがない。一般的に妊婦の肥満については妊娠高
血圧症候群，妊娠糖尿病，帝王切開分娩，巨大児など
のリスクが高いと言われ，妊娠中の体重増加量は妊婦
の栄養指導における評価項目の一つである。産婦人科診
療ガイドライン産科編2020によるとBMI≧30の場合の体
重増加量は個別対応で５kg程度が一応の目安になって
いる 13）。本症例では妊娠29週での体重増加が８kgだった
ため体重コントロール目的に妊娠31週で栄養指導を行っ
た。尚，今まで報告があったACH合併妊娠のうちほと
んどが妊娠前体格は肥満であったが，妊娠糖尿病を合併
した症例はなかった。これはACHが耐糖能異常をきた
しにくいことと関連があるのではないかと考えPubMed, 
CiNii Research, J-STAGEなどで検索したが，該当の文
献は出てこなかった。
　肥満に加えACHは低身長，腰椎変形を伴うために腹
腔内の容量が制限される。このため妊娠子宮が胎児の成
長に伴い増大すると，胸郭を圧迫し肺容量が制限され呼
吸困難などの臓器圧迫症状をきたすようになる ３）。この
症状には個人差があり，渡場らの報告では周産期管理を
行った４例全例に臓器圧迫症状を認めているが，今泉ら
の報告では２例とも臓器圧迫症状は認めていない 14）15）。
本症例では妊娠期間中，羊水過多や妊娠高血圧症候群は
認めなかったが，妊娠子宮増大による臓器圧迫症状とし
ての労作時呼吸困難感を認めた。
　患者は切迫早産症状を認めず妊娠37週４日まで妊娠
継続でき，選択的帝王切開術を施行し児を娩出した。
ACHは著明な狭骨盤のため経腟分娩は困難であり，ほ
とんどの症例に帝王切開術が選択される。本症例でも妊
娠33週で施行した骨盤計測により産科的真結合線6.9cm
と狭骨盤を認めたため児頭骨盤不均衡と診断し選択的帝
王切開術を選択した。一般的に帝王切開術の麻酔は誤嚥
や挿管困難を回避するため，区域麻酔を選択することが
多いが，ACH合併妊娠の場合は腰椎変形や脊柱管狭窄
により区域麻酔は困難になることが多い。このため術前
にMRI等を用いた十分な評価が必要である。区域麻酔が
不可な場合に全身麻酔を選択する場合も顔面骨形成異常
や大後頭孔の狭窄，頸部の可動域制限によりマスク換気
や気管内挿管困難な可能性がある 16）。そのため事前に気
道の評価やマスク換気困難予測因子の評価を行う必要が
ある。気道の評価はMallampati分類，開口距離，上切歯
の突出，下顎の大きさと前方移動（upper lip test），頤・

甲状軟骨間距離，舌骨・甲状軟骨間距離，頤・胸骨間距
離，頸椎の可動性などの気道確保困難を予測する簡単な
テストを組み合わせて総合的に判断される 17）。マスク換
気困難予測因子はMOANS（Ｍ: mask seal, O: obese, A: 
age, N: no teeth, S: snores or stiff）が用いられる 18）。本
症例ではこれらの結果から気道確保には問題ないと評価
された。しかし一方でACH合併妊娠の全身麻酔時には
気道確保・口頭展開は問題なかったと報告もある 19）。現
在，ACH合併妊娠の帝王切開術の麻酔法について推奨
される方法はない。腰椎や顔面形成の程度は個人差が大
きいため，症例ごとにより適切な麻酔法について麻酔科
と十分に協議の上決定することが重要と思われる 20）21）。
　ACHの遺伝様式は常染色体優性遺伝であるため浸透
率は100％であり，FGFR3遺伝子変異を持つのはすべ
てACHの臨床症状を呈する。このためACH合併妊娠で
は50％の確率で児がACHとなる。両親ともACHの場合
は25％の確率でホモ接合体のACHとなり，児は致死性
の経過をたどる １）。超音波所見で四肢の短縮を認めた場
合，致死性であるかどうかの判断が重要である。致死性
の場合，超音波検査で妊娠初期から四肢の著明な短縮傾
向が認められ，妊娠16～18週には−2SD以上の四肢短縮
を示し，その後も週数が進むにつれて正常との差が拡大
していく。また致死性の場合，四肢短縮以外の所見，例
えばBPDの大きさの異常や胸郭の形成不全，羊水過多
症を認めることがある。一方，非致死性の場合には妊娠
22～24週以降になって発見され，四肢短縮も比較的軽度
で，妊娠期間中にはそれ以外の合併症を認めないことが
多い。また，四肢短縮を示す疾患は骨系統疾患だけでは
なく，染色体異常症でも起こりうる。したがって四肢短
縮が明らかであれば羊水検査を考慮することも必要であ
る １）。本症例は妊娠29週で当科紹介となったが，前医で
も当科でも胎児超音波で児の発育は良好で，四肢の短縮
なく，羊水過多も認めなかった。そのため児のACHは
否定的だった。今後第２子妊娠時には50％の確率で児が
ACHとなるため再度情報提供し，遺伝カウンセリング
の意思を確認する必要があると考える。妊娠・分娩そし
て育児に関しては初めての経験であるため不安が強い。
妊娠経過中に起こりうることや分娩方法，麻酔方法など
については早いうちからご本人・ご家族へ情報提供する
ことが必要である。そして産褥期にはこれまでと大きく
変わり授乳・入浴介助などの育児が始まる。低身長，上
肢短縮によりなかなか思ったようにそれらができないこ
とで焦りや気持ちの落ち込みなども出てくる。ご本人の
思いを傾聴し，希望に沿った育児ができるよう，必要に
応じて，社会的資源を利用してサポートする必要があ
る。
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