






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確立した。さ

らに点変異(S564I)が明らかな本症家系において絨毛を用いる簡便な DNA 診断法が有用で

あることを示した。 


