




　前の子供が Niemann-Pick 病 typeA であった母が次回妊娠時に出生前診断を

希望,妊娠 17 週および 19 週に羊水穿刺を行ない,Brady らの方法に準じて 14C-

sphingomyelin を基質として sphinomyelinase 活性を測定した。表のごとく

sphinogomyelinase の活性は対照培養羊水細胞に比してほとんど活性がなく,胎

児は Niemann-Pick 病の homozygote と診断した。


