




Fabry 病は四肢疼痛,毛細血管拡張性皮疹,発汗障害,角膜混濁心臓腎血管病変を主症状と

し,α-galactosidase の欠損のある伴性劣性遺伝病である。我々は過去数年間に Fabry 病

の 10 家系を発見し,9 名(7 家系)はヘミ接合体として発見され,3 家系においては臨床症状

のある女性保菌者が発端者となった。その臨床症状と経過,発見動機などについてまとめて

みた(表 1)。 


