






先天異常には先天奇形,染色体異常,先天性代謝異常など多くの疾患が含まれている。これ

らの疾患のうち先天奇形の発生要因は複雑で,ごく少数のものにのみ原因が分っているに

すぎない。一方,先天性代謝異常症は多くのものについて病因が明らかにされており，常染

色体あるいは性染色体,優性あるいは劣性に遺伝し,遺伝型式も多くのもので明らかとなっ

ている。そしてその病因としては蛋白合成に与える遺伝子の異常によることが分かってい

る。近年,遺伝子組換技術が著しく進歩するとともに,先天性代謝異常症の遺伝子異常の研

究が行われるようになり,その構造異常に関する知見が散見されるようになった。 

本小委員会はこれら先天異常の予防対策にとり組んできた。先天異常の予防対策は大きく

二つに分けられ,一つは患者の発生を予防することで,他は患者の症状発現を防ぐことであ

る。 


