






要約:Aerenoleucodystrophy(X-linked)では、正確な保因者診断あるいは発症前診断を行

うことかその total care を考える上で重要である。我々は、DNA プローブ ST14-1 を用い

た遺伝子診断と、血中 very long fatty acid を測定する化学診断を組み合わせることに

より、日本人患者家族での保因者診断が可能かどうかの検討を行った。その結果、保因者

診断に成功した。


