






〔研究目的〕 

 本症は高グリセロール血症・先天性副腎低形成・筋ジストロフィー・精神遅滞を伴う根

本的治療が不可能な X 連鎖性劣性遺伝性疾患である。最近の高精度分染分析研究により

Xp21付近の染色体欠失が見られたことから本症遺伝子座はXp21に存在し,Duchenne筋ジス

トロフィー遺伝子と近接していることが示唆されている。本研究の目的はグリセロールキ

ナーゼ(GK)遺伝子座の正確な同定と,遺伝子欠失の有無,症例間での欠失幅の決定及び臨床

症状との比較検討を行うことである。また,1 例については出生前診断を試みた。 


