








要約 

MTHFR 欠損症のハイリスク妊婦において,羊水培養細胞の MTHR活性を測定することにより

出生前診断を試みた結果,羊水培養細胞の該酵素活性は正常の約 50%であり出生後白血球

の該酵素測定によりheterozygote であることが確認された。現在 1才 3ヵ月で健康である

。 

メチルマロン酸血症のハイリスク妊婦 2 例(B12 反応型および B12 不応型)において母体尿

中のメチルマロン酸排泄量を測定した結果,妊娠週数に伴なう増量は両例共認められなか

った。妊娠継続し満期出産,両児共に尿中メチルマロン酸増量は見られず homozygote では

ないことが確認された。母体尿中メチルマロン酸量測定は本症の出生前診断の補助的方法

として有用であると考えられた。 


