












〔はじめに〕 

 最近,遺伝生化学,遺伝子工学などの生命科学の進展にもとずく遺伝病の解明が進み,遺

伝病の病因を染色体レベルから,さらには遺伝子レベルで把える事ができるようになって

きている。一方,産科領域における胎児診断法も飛躍的な進歩を遂げており,染色体異常を

はじめとして,多種の先天性代謝異常症に対する羊水診断は,遺伝相談に携わる人々にとっ

ては今や常識になっているし,更にここ数年,妊娠初期に採取された絨毛組織による遺伝病

の DNA 診断さえ可能になっている。 

 加うるに,超音波診断装置の相次ぐ改良によって,精度の高い画像が得られることから,

妊娠中期から無脳症,水頭症,二分脊椎などの中枢神経系異常を始めとして,十二指腸閉塞,

食道閉鎖などの消化管異常,水腎症,嚢胞腎,巨大尿管－膀胱症などの尿路異常,さらに心内

膜床欠損,心室中隔欠損などの心疾患まで診断できるようになったことはよく知られてい

る。 


