






要約:遺伝性疾患の出生前診断は、おもに羊水あるいは絨毛などにより染色体異常症、先天

代謝異常症を対象として展開されてきた。しかし、遺伝性皮膚疾患のなかにも重篤、難治

性で、かつ生命予後の不良な疾病の存在が指摘されていた。今回、われわれは新しい診断

技術である胎児皮膚生検を試み出生前診断に成功した。対象となった疾患は先天性表皮水

泡症 1例と白皮症の 1例である。 


