








要約:非ケトーシス型高グリシン血症(NKH)は重篤な中枢神経障害を呈する遺伝疾患であり,

有効な治療法はない。したがって出生前診断の要望は大きいが,これまで信頼し得る出生

前診断法はなかった。我々は胎盤絨毛にグリシン開裂酵素(GCS)が存在することを見出し,

妊娠早期に絨毛を採取し GCS 活性を測定することにより本症を診断する方法を 7 例の NKH

のハイリスク妊娠に際し試みた結果,全例に於て正確な診断が得られた。したがって本法

は信頼し得る出生前診断法と考えられた。


