




はじめに 

アルギニノコハク酸尿症およびメープルシロップ尿症は何れも早期診断し,早期から厳重

な食餌療法を行うことで治療可能な疾患とされている。両者ともにスクリーニング法が開

発されているが,アルギニノコハク酸尿症はわが国ではわれわれの 1 例を除いてまだ報告

がない。一方,メープルシロップ尿症はマススクリーニングが実施されて以来,数例発見さ

れているが,その管理は非常に困難で,正常な発育を保っている例はその一部に過ぎない。

最近われわれは,両患児を分娩した既往のある母親が再度妊娠し,胎児が罹患児か否かの診

断を依頼され,出生前診断を行ったのでその結果について報告する。 


