






研究目的

　先天性副腎過形成のうち、21-hydroxylase 欠損症は最も頻度が高い病型で

あり、その発症予防につながる健康な carrier の発見およぴ出生前診断は重要

な課題である。本症は常染色体劣性遣伝形式をとり、本症患児両親は

heterozygous carrier であると考えられる。また患児の健康な同胞は carrier

か non-carrier かのいずれかである。従来これら Carrier の検索には、ACTH

を負荷し、血中 17-OH-Progesterone を中心としたホルモン測定によりなされ、

ある程度の成績をおさめてきた。最近になり Dupont ら(1977)は、21-

hydroxylase 欠損症を発症させる遣伝子は第 6 番染色体上の HLA と密に連鎖し

ていることを示し、HLA typing により同胞内の carrier の同定が可能である

ことを指摘した。我々はこの carrier の発見が、本法により可能であるか検討

したのて報告したい。


