






〔研究目的〕 

 本症はステロイドホルモン生合成障害疾患の中で最も頻度の高い常染色体劣性遺伝性の

疾患である。このうち塩類喪失型 21 水酸化酵素欠損症に女児が罹患すると,外性器の男

性化が起こり生後の治療は困難である。しかし,最近罹患女児胎児を胎内から(妊娠第 12

週から)デキサメサゾンで治療を試み男性化を防いだ報告がある(Evans ら,1985)。従って,

本症に放て治療開始時期前に診断することは胎内治療に直接結び付くことから重要である。 

 21－水酸化酵素(21-OH)遺伝子は第6染色体上の第4補体(C4)遺伝子に密接連鎖している。

我々は出生前診断・治療を最終目標として,多数の 21－水酸化酵素欠損症患者に対する

21-OH 遺伝子の cDNAを用いた DNA 診断の研究を行ってきた。今回はそのうちの 1家族の胎

児の出生前診断について報告する。 


