










はじめに 

有効な治療法がなく,予後不良な先天性代謝異常症を出生前に診断し,その発生を予防する

ことが試みられてきた。このことは代謝異常の児をもつ両親が,次の妊娠では中絶を行った

りあるいは異常児出生の恐れから妊娠をあきらめている現状を改善する意味においては大

きな成果をあげていると考えられる。 

当小児科において過去10年間に21家系24症例の各種代謝異常症において出生前診断を行

う機会を得たのでその結果と,また最近 GM2 ガングリオシドーシスにおいてα鎖に特異的

な新しい蛍光人工基質を開発し,出生前診断を行ったので報告する。 


