






研究目的

　Menkes' Kinky Hair Disease(MKHD)は粗く,脱色したちぢれ毛,骨の異常,血

管の異常,進行性の精神発達遅延を主症状とする性染色体劣性遣伝形式をとる

疾患である。1972 年 Danks 等は,MKHDR こおいて,血清銅,血清セルロプラスミ

ンが低値である事,その原因として 64Cu を使用し,腸管からの銅の吸収障害が

存在する事を報告した。1973年 Danks等は,12指腸の生検で得られた組織中の

銅が正常の約 3 倍多い事を報告し,銅の腸管上皮内での転送異常の可能性を指

摘した。1976 年 Thomas 等は MKHD より得られた fibroblast は,正常の約 5 倍

以上の銅を細胞内に含有していることを報告した。1976 年 Horn 等も 64Cu を

使用し,MKHDの fibroblastrこの 64Cuが異常にとり込まれることを報告した。

今回我々は,第1子及び第 2子が MKHDと診断された母親が第 3子を妊娠した為,

その胎児の出生前診断を試みた。


