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〈概要〉 

環状第 3 染色体は稀な様々な表現形を呈する

染色体異常であり、これまでの報告例は 13 例

である。症例は 30 歳、1 妊 0 産、身長 137cm。

3 歳で低身長を主訴に小児科を受診し、環状 3

番染色体の指摘を受けた。妊娠 22 週に頸管無

力症に対し頸管縫縮術（マクドナルド法）を

行った。その後、腸閉塞、尿路外溢流を発症し、

妊娠 23 週に皮膚腸管瘻形成術、尿管ステント

挿入術を施行した。妊娠 30 週に陣痛発来し、

妊娠 30 週 1 日、体重 1726g 41cm の男児を経

腟分娩した。本症例では、腸閉塞と尿路外溢流

の発症の原因は妊娠子宮の圧迫であったと考え

られた。低身長の妊婦が正常発育の胎児を妊娠

した場合、妊娠子宮の圧迫症状のリスクに留意

する必要がある。本症例が環状 3 番染色体を

持つ女性の初めての妊娠、出産報告である。  

 

〈Abstract〉 

Ring chromosome 3 is a rare cytogenetic 

abnormality with heterogeneous phenotypes, 

and to the best of our knowledge, only 13 

cases have been reported. We report a 31-

year-old pregnant woman with ring 

chromosome 3 whose height was 137 cm. She 

was diagnosed with ring chromosome 3 at 

age 3 due to her short stature. She was 

conceived naturally. We performed McDonald 

surgery for cervical incompetence at 22 

weeks of pregnancy. Then, turnbull surgery 

and ureteral stent insertion were carried out 

due to intestinal obstruction and urinary 

extravasation, respectively, at 23 weeks. She 

delivered a male baby weighing 1729g at 30 

weeks of gestation. 

In this case, the growing uterus in her small 

body space may have caused intestinal 

obstruction and urinary extravasation. It is 

important to consider complications caused 

by compression from the growing uterus 

when treating pregnant women who are 

genetically short in stature. 
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〈緒言〉 

環状染色体は、短腕長腕における末端の切断

とそれに続く切断末端の結合または 1 箇所の

切断端と反対側のテロメア領域との結合から生

じ、遺伝物質の欠失をもたらす 1)。環状染色体

の表現型に関する報告は比較的多数みられるが

妊娠出産の報告例は少なく、特に環状 3 番染

色体を持つ女性の妊娠出産の報告は見られない。

今回、環状第 3 染色体を持つ女性の妊娠、出

産例を経験したので報告する。 

 

〈症例〉 

症例：31 歳  

妊娠歴：1 妊 0 産 

既往歴：2080g、身長 42cm 正期産で出生  

3 歳：低身長のため近医を受診し、環状 3 番染

色体を指摘された。 

5 歳： 扁桃腺摘出 

13 歳：低身長のため当院小児科を受診し、

46,XX,r(3)(p26q29) /45,XX,-3 からなるモザイ

クを指摘された(図 1AB)。 

アレルギー歴：ヤマイモ、動物、花粉、ハウス

ダスト 

家族歴：特記事項なし 

 
図 1A 46,XX,r(3) 

 

図 1B 45,XX,-3 

 

現病歴：137cm 36kg BMI 19.1 

患者は無月経を主訴に近医を受診し妊娠と診

断され、管理目的に妊娠 9 週に当院に紹介さ

れた。妊娠 12 週 0 日、本人の希望により環状

第 3 染色体について当院遺伝カウンセリング

外来でカウンセリングを実施した。 

その後の妊婦健診では胎児の発育は良好であ

り、子宮頸管長は 33-36mm と保たれていたが、

妊娠 22 週 4 日の健診時にクスコ診で子宮頸管

の開大と 2-3cm の胎胞が観察され、入院管理

とした。帯下は白色少量で悪臭なし、血液検査

では電解質、腎機能、肝機能、血算、凝固、炎

症反応に異常を認めなかった。診察所見、血液

検査所見から頸管無力症と診断し、同日頸管縫

縮術（マクドナルド法）を施行した。入院時の

細菌培養検査結果は陰性であり感染は否定的で

あった。術後は床上安静とし、塩酸リトドリン

の点滴投与、腟洗浄を行い管理した。 

妊娠 22 週 6 日（術後 2 日目）、感染を疑う症

状は見られなかったが、血液検査で WBC 

16540/μl、CRP 2.14mg/dl と炎症反応の上昇

を認めた。術後の子宮内感染を疑いクリンダマ

イシンリン酸エステル 1200mg/日を開始した。

妊娠 23 週 0 日（術後 3 日目）、嘔気、嘔吐、
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子宮収縮を伴わない右側腹部痛、右叩打痛が出

現し、虫垂炎、腎盂腎炎を疑い腹部単純 MRI

検査を行った。腎盂腎炎、虫垂炎の所見は明ら

かではなかったが症状から虫垂炎を疑い、消化

器外科にコンサルトのうえ絶食、メロペネムを

投与により保存的に経過を観ることとした。症

状はやや軽快し、23 週 1 日の血液検査では

CRP 1.63mg/dl, WBC11590/μl と炎症反応も

改善傾向であった。 

妊娠 23 週 4 日、嘔吐と腹部膨満感の増悪を

認め、原因検索のために腹部単純 X 線検査、

腹部造影 CT 検査を施行した。腹部単純 X 線

写真では、結腸を主体に腸管ガスの貯留と著明

な腸管拡張を認めた（図 2）。腹部造影 CT で

は虫垂炎は明らかではなく、絞扼や癒着の所見

も明らかではなかった。S 状結腸が妊娠子宮と

腸腰筋に圧排されており（図 3）、妊娠子宮の

圧迫による腸閉塞の可能性が高いと考えた。ま

た、右腎周囲腔に液体貯留が見られたため泌尿

器科にコンサルトし、右尿路外溢流と診断され

た(図 4)。 

腸閉塞に対し、大腸カメラ、イレウス管挿入

による減圧を行うことを検討したが、結腸の拡

張が著明であり腸管穿孔のリスクが高く、妊娠

中の実施は難しいと判断した。妊娠継続を図る

にあたり保存的治療で症状は改善しないと考え、

妊娠 23 週 5 日、消化器外科、泌尿器科に依頼

し、横行結腸の turnbull 手術（チュービング

減圧術）、尿管ステント留置術を施行した。術

後の経過は良好であり、24 週 0 日より経腸栄

養を開始した。 

妊娠 24 週 2 日、子宮頸管 6 時方向に亀裂が

でき同部位に胎胞が見られた。新生児科医師に

よる prenatal visit、ベタメタゾン投与 (8mg

×2 回：体格を考慮し減量) 投与を行い、床上

安静、塩酸リトドリン点滴投与、腟洗浄を継続

した。妊娠 30 週 0 日に陣痛発来し、妊娠 30

週 1 日、体重 1726g 身長 41cm 頭囲 27.4cm

の男児を経腟分娩した。分娩後、子宮収縮不良

であり、出血量 1500ml、Shock Index が 1.5

となったため弛緩出血と診断し、補液、オキシ

トシン点滴、子宮内バルーン挿入を行い ICU

で管理を行った。分娩前ヘモグロビンは

11.5g/dl、分娩後は 5.6g/dl と低下し、輸血を

行った。その後の経過は良好であり、横行結腸

瘻閉鎖術後に退院とした。退院の 10 週間後に

泌尿器科外来で尿管ステントを抜去した。 

 

図 2 腹部単純 X 線写真 

 
図 3 腹部造影 CT 

妊娠子宮と腸腰筋による S 状結腸の圧排 
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図 4 腹部造影 CT  

右腎盂の拡張と右腎周囲の液体貯留 

〈考察〉 

環状 3 染色体の症例報告は 13 例確認できた

2)-14)。症状としては胎児発育不全、成長障害、

精神発達遅滞(軽度〜高度)、小頭症、下向きの

口角、広い鼻根、小顎症などが見られ、断端の

位置による遺伝子の欠失の程度により症状は異

なると考えられている。本症例では、本人に胎

児発育不全、成長障害、小頭症が見られた。 

環状染色体の親から子供への遺伝については

高くても 5.6%という報告があるが 15)、著者等

が調べた限りにおいて、環状 3 番染色体につ

いては親子、同胞内での発生の報告はなかった。

本症例では両親、同胞内について染色体検査を

行っていないが同様の表現形は見られず、孤発

例であると考えられた。環状 3 番染色体を持

つ女性の妊娠、出産経過の報告は本症例が初め

てである。 

 環状染色体が胎児に与える影響を知りたいと

いう希望があり、妊娠 12 週に遺伝カウンセリ

ングを行った。環状 3 番染色体のこれまでの

報告例、環状染色体の遺伝の頻度は高くても

5.6%という報告がある 15)こと、遺伝が報告さ

れているのは 11、14、15、18、19、20、21、

22 番等特定されており、環状 3 番染色体の遺

伝の報告はこれまでにないことについての説明

を受け、遺伝についてはあまり心配しなくてよ

さそうなので安心した、と発言があった。カウ

ンセリングを受けたことで、環状 3 番染色体

の胎児への遺伝に対する不安が軽減され、カウ

ンセリングは有用であったと考えられた。 

本症例の妊娠中の合併症は、子宮頸管無力症、

腸閉塞、右尿路外溢流であった。尿路外溢流の

原因は、一般的に尿管結石、尿路外腫瘍、尿生

殖器腫瘍、尿路閉塞性疾患等が挙げられる 16)

が、本症例ではこれらの所見は見られなかった。

また、妊娠中の腸閉塞は、多くの場合癒着して

いる部位を妊娠子宮が圧迫することで生じると

されている 17)。しかし、本症例には開腹既往

がなく、腹部単純 X 線検査、腹部単純 MRI 検

査、腹部造影 CT 検査で、絞扼、癒着、軸捻転

等を疑う所見は見られなかった。画像所見から、

本症例における尿路外溢流と腸閉塞の原因は、

妊娠子宮の圧排であると考えられた。環状 3

番染色体による成長障害で骨格が小さい母体に

対し胎児が正常に発育していたことが、妊娠子

宮の圧迫症状の発症に関連していると推察され

た。 

 環状 3 染色体による成長障害の女性が妊娠

した場合、環状染色体は胎児に遺伝せず胎児が

正常に発育する可能性が高い。その場合、母体

との間に discrepancy が生じ、妊娠子宮の増大

による圧迫症状を呈するリスクが高くなること

に留意すべきである。 

 患者が再度妊娠した場合、同様の合併症が起

こる可能性が高いと考えられる。頸管無力症に

対しては、予防的に頸管縫縮術を行うことを検

討している。胎児が正常に発育した場合には今

回と同様に腸閉塞や尿路外溢流を発症するリス

クが高いが、予防は難しく同様の治療を要する
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可能性が高いと考えられる。患者には次回の妊

娠時のリスクについて説明した。 

結論 

環状 3 番染色体を持つ女性の初の妊娠、出産

例を報告した。環状 3 番染色体による成長障

害がある女性が妊娠した場合、胎児には環状染

色体が遺伝せず胎児は正常に発育する可能性が

高い。胎児の発育が正常な場合、骨格の小さな

母体との間に discrepancy が生じ、妊娠子宮の

増大による圧迫症状が早期から強く発症し、長

期間の治療を要するリスクが高いことに留意し

なければならない。 
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