










はじめに 

日本人に特有な遅発型シトルリン血症の分子レベルでの病態解明の第 1 歩として,アルギ

ニノコハク酸合成酵素(AS)遺伝子の 5'側半分を単離し,遺伝子の発現・調節に重要な配列

の存在する 5'端上流域と第 1イントロンの反復配列についてその一次構造を決定した。し

かし,これまでの研究結果からAS遺伝子は60数キロベイス(Kb)にわたる大きな遺伝子であ

るのみならず,偽遺伝子が多数存在しシトルリン血症の遺伝子解析は困難なことが予想さ

れた。それにもかかわらず,active AS gene の unique sequnce をプローブとして利用する

ことにより DNA 解析が可能になることが期待される。今回,日本人一般集団 20 例について

AS 遺伝子の DNA 多型を検索したのでその結果を報告する。 


