






要約 21 水酸化酵素欠損症は約1.5 万人に一人の割合で発症する頻度の高い遺伝病である。

この遺伝子は HLA と連鎖しているためHLA ダイビングが保因者の診断に使われてきた。今

回我々は患児と HLAのダイビングが全く同一にもかかわらず発症しなかった姉弟を有する

一家系について内分泌学的並びに分子遺伝学的検索を行った。その結果この差異が de novo

変異に由来することを明らかにしたので報告する。


