








まえがぎ

　前年度においては Fucosidosis(α-Fucosidase 欠損症)2 家系についての検

索を行い,その亜型間の鑑別,保因者診断法の確立を試み,所期の目標に達する

成績を得た。本年度は現段階において,保因者診断法の確立されていない疾患

の一つである全身型糖原病を対象疾患とした。

　本症は発見の歴史も古く,ライソゾーム疾患研究の端緒となってきた疾患で

ある。α-glucosldase(以下αGL)の欠損により,肝,心筋,骨格筋へのグリコー

ゲン蓄積が進行し,心不全,筋力低下,肝腫大などを主症状として多くは乳児期

に死亡する。出生前診断の対象となるもので,保因者診断法の確立が必要であ

る。


