














 

はじめに 

 先天性代謝異常症のモニタリングを行うに際して,わが国におけるおのおのの疾患の病

型別頻度を把握することが,一つの重要な因子となる。われわれは過去 3年間にわが国で比

較的発生頻度の高いリピドーシスである Gaucher 病と,糖質代謝異常症である肝型糖原病

について取り上げ,その診断とわが国における病型別頻度について検討した。そし

て,Gaucher 病では欧米と異なり乳児型が約 50%と高頻度を示すこと,また,肝,筋,末梢血球

成分を用いて酵素診断を行った結果,わが国では,糖原病Ⅰ型が約 60%を占め,次いでⅢ型

が多いことを明らかにした。 

 ところで,一部の疾患を除いて大多数の先天性代謝異常症には現在のところ,有効な治療

法がない。そして,予後が極めて不良で,治療法がなく,しかも,羊水や培養羊水細胞を用い

て診断が可能な疾患に関しては,その発生予防のために出生前診断が行われている。われわ

れも,過去 13 年間にリソゾーム病を中心とした数種類の疾患について出生前診断を行って

きたが,その間,さまざまな問題が生じてきた。そこで,これまでの結果および問題点を中心

に,また,わが国における出生前診断の現状とわれわれの結果を比較して報告する。 


