


先天代謝異常症における遺伝相談 

現在新生児スクリーニングが行われている疾患は常染色体性劣性遺伝する。したがって、

患児をもつ両親にとって家族計画を考えるとき遺伝相談が必要となる。フェニールケトン

尿症(PKU)2 家系、ヒスチジン血症 1家系に遺伝相談を行ったので報告する。 


