








要約:本研究においては昨年度にひき続いて DM診断を応用した出生前診断の現状に関する

アンケート調査を行うとともに、我々が行っているOTC 欠損症の出生前診断について検討

してみた。全国アンケート調査からみると DNA診断の対象とされる疾患が限られ、特定の

疾患を一部の施設で集中して取り扱う傾向が認められてきている。我々が行ったOTC 欠損

症の出生前診断については、現在までに我々は15家系で DNA診断を試み 11 家系で変異を

検出た。その結果をもとにサザンプロット法、ASO、変異による制限酵素切断部位の変化な

どを利用して 7例の出生前診断を行った。 


