




先天異常は遺伝子,染色体,胚,胎芽,胎児の各期における異常あるいは催奇形因子によって

発生するが,先天性代謝異常症は遺伝子異常による蛋白の欠除,あるいは構造異常の結果発

症する。予防対策小委員会では 3年間を通じて,主として先天性代謝異常症の発症予防の立

場から研究を行ってきた。研究の動向は,1)遺伝子に関するもの,2)診断技術に関するも

の,3)治療法の開発に関するものの 3つに大別され,それぞれの立場から発症予防にとりく

んできた。以下各個の研究についてその成果を概説する。 


