










研究目的 

Gaucher 病の出生前診断は,培養羊水細胞中のβーglucosidase 活性を測定することによっ

て行われており,その際,合成基質を便用して診断が可能であるとされている。我々は,これ

までに8例のGaucher病のhigh risk妊娠に対して出生前診断を行い,全例でその診断が正

しいことを確認したが,その後,細胞培養条件により異ったβ一 glucosidase 活性を示し,

診断に困難を感じた症例や,培養皮膚 fibroblast において有意の合成基質水解活性を有す

る成人型 Gauchcr 病を経験し,本症の酵素診断に未解決の問題点があることが明らかとな

った。そこで,信頼度の高い出生前診断を行う目的のために,細胞培養条件によるβ一

glucosidase 活性の変化について検討した。 


