






要約 

MKHD の二家系につき動的或いは静的な生化学的分析を行った結果,皮膚線維芽細胞とリン

パ芽球を用いると出生直後の診断も可能と考えられる結果が得られた。出生前診断も羊水

細胞の利用によって可能となる見通しである。しかし銅の蓄積が臓器によって著しく異っ

たり細胞からのクリアランスが障害されているなど本疾患の本態が特異的であり,そのメ

カニズムの解明が治療法の開発につながるものと考えられた。 


