






 

I-cell 病はガルゴイル様顔貌,骨格異常,知能障害などを主徴とし,常染色体性劣性遺伝を

示す予後不良の疾患でわが国からの報告が多い。本症には有効な治療法がないために胎児

期に診断し,その発症を予防することが行われている。これまで本症の出生前診断は,①培

養羊水細胞中の酸性水解酵素活性の低下,②羊水細胞中の封入体,③羊水中の酸性水解酵素

活性の上昇などを証明して行われてきた。羊水細胞中の各種の酵素活性の低下を証明すれ

ば本症の診断は確実であるが,多種の酵素活性を測定するのに十分な量の細胞を得るには

長期の培養が必要で,本法は必ずしも容易ではない。一方,羊水中の酵素測定による診断は

容易であるが,羊水中の各種の酸性水解酵素活性は，妊娠週数によりかなりの変動を示すこ

とが知られており,活性値のみで判定すると診断を誤るおそれもある。そこで,われわれは

胎児I-cell病と診断し,胎児組織の検索の結果,本症と確認された3例の羊水を用いて各種

の酸性水解酵素の性質を検討し,出生前診断に使用可能な指標について検索した。 


