










〔研究目的〕21-OHlase 欠損先天性副腎皮質過形成の発生率は、Prader1）に

よれぱ約 1:7,000 という。この率から算出したヘテロの正常人口に対する存在

率は 1:40 とたる。しかし、常染色体劣性遣伝の本疾患の遺伝的ヘテロは実際

的には 1:128 という。

　ヘテロ保因者の発見方法に関しては、1956 年、Childs2)の尿中 pnegnanetrio1

を指標とした ACTH テストが最初であるが、検出率は低く、正常者との overlap

が大であった。最近、血清17α－OH progesterone(17α－OHP)を指標としたACTH

テストの有用性が提唱されている。


