








要約 

結節性硬化症,早期発症筋強直ジストロフィー症の疫学的,遺伝学的研究の報告を行った。

これらは優性遺伝性疾患であり,かつ,酵素活性測定のような方法で診断がつけられない疾

患として共通する。それぞれの疾患でのモニタリングの困難性について考察した。 


