




要約：Adrenoleukodystrophy(ALD)の確定診断は血漿の極長鎖飽和脂肪酸(VLCFA)の測定に

よってなされる。保因者に関してはその VLCFA値は患者と正常者の中間値程度に上昇して

いることが多いが約20%の例で正常値をとり,遺伝相談の際に問題となる。一方 ALD は Xq28

の DNA マーカーである St14 と強い連鎖を示すことから,脂肪酸分析と連鎖解析を併用する

ことにより,保因者診断や出生前診断の確実性が高まることが期待される。


