




培養細胞を用いた酵素測定は先天代謝異常症の臨床診断や出生前診断にひろく応用されて

いる｡しかし,酵素や代謝産物の生化学的測定では診断をつけられない先天異常の種類も多

い。特に,形態異常をともないやすい遺伝性疾患の生化学的異常はほとんど判明していない。

奇形,腫瘍,発達遅滞は合併しやすいものでそのなかの一部には染色体異常が見られるが,

大多数は手がかりが得られない。細胞生物学的手法を用いた検査は,試験管内で細胞に対し

て負荷テストを行いその反応を見ることを特徴とする。遺伝性疾患の場合,DNA 異常の表現

としてその反応に異常が見られる限り,同一条件でテストすれば再現性のよい結果が得ら

れる｡生体に対するテストと異なり,くり返しテストが可能であり,また,いろいろ未知の条

件を加えて反応に異常が見られないかどうかをテストすることもできる。皮膚生検による

線維芽細胞が侵襲が少なく培養が容易なため汎用されているが,その他,トランスフォーム

させたリンパ球も継代培養が可能であり使用されている。後者は,採血で可能であり増殖速

度が早いので多数の細胞を見るのに適している。しかし,特定の明確になっている性質であ

ればよいが,未知のものを知ろうとする時にはトランスフォームの過程で細胞の性質が変

化していることもあるかもしれず,判定が難しい。現在よく用いられているのは,負荷後の

細胞の生存率をコロニー形成試験で見る方法,同じく増殖曲線でみる方法などであり,昨年

の研究報告に X線,および,紫外線感受性の成績を示した。本年度はさらにその例数を増し,

患者の診断に応用した成績,および,鑑別診断上用いられる紫外線照射後の不定期DNA 合成

の標準的な手技について述べる。 


