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【緒言】 

21-水酸化酵素欠損症(21-OHD)は、先天性副腎皮質過形成の 90%を占める疾患であり表現型は多岐にわ

たる。今回、異なる経過をたどった 21-OHD 合併妊娠の周産期管理を 3 例経験したので報告する。 

【症例 1】 

24 歳。第一子は新生児マススクリーニングより 21-OHD と診断された。両親の遺伝子検査では共に保因

者であった。第二子を妊娠し、デキサメタゾンの内服を開始し、超音波検査で女児であったため内服を継

続した。妊娠 38 週、3475g の女児を経腟分娩にて出生した。新生児マススクリーニングでは異常を認め

ず、遺伝子検査は保因者であった。 

【症例 2】 

28 歳。3 歳時に陰核・腟形成術を施行され、体外受精にて第一子妊娠成立した。第一子妊娠中はヒドロ

コルチゾン、フルドロコルチゾンを内服し、外陰部形成術の既往より妊娠 37 週 6 日、帝王切開術を施行

し 2470g の女児を出生した。後に、第二子を体外受精にて妊娠成立し、妊娠中はヒドロコルチゾンを内

服していたが、妊娠 17 週に副腎不全のエピソードがあり、ステロイドカバーを行い、妊娠 38 週 4 日、

2640g の男児を出生した。二児ともにマススクリーニング検査では異常を認めなかった。 

【症例 3】 

34 歳。自然妊娠にて第一子妊娠成立した。インフォームドコンセントを行い、デキサメタゾンの内服を

開始した。妊娠中はヒドロコルチゾン、フルドロコルチゾンを内服していた。妊娠 35 週 5 日、破水のた

め選択的帝王切開術施行（腟形成術既往）し、2616g の男児を出生した。児のマススクリーニング検査で

は異常を認めなかった。 

【結語】 

21-OHD の出生前診断及び治療においては確立したものがないため、ステロイド投与等、他診療科と連

携をとりながら、症例毎に対応する必要があると考えられる。


