




 

目的 

 メープルシロップ尿症(MSUD)は,新生児マススクリーニングの項目中でも,特に早期治療

を要する疾患である。われわれは,本疾患のハイリスク妊娠に対しては積極的に出生前診断

を行い,胎児期および出生直後から治療を行うべきであると考えている。現在当科で 2例の

MSUD(classical form 1 例,variant form 1 例)の経過観察を行っている。今回,おのおのの

患児,両親の白血球,培養皮膚線維芽細胞を用いて酵素活性を測定した。また,variant form

の出生前診断を行う機会を得,培養羊水細胞の酵素活性を測定した。 


