






要約: GM1-ガングリオシドーシスの遺伝子異常のスクリーニング法を検討した。成人型と

若年型 GM1-ガングリオシドーシス日本人患者には共通の変異があるが、その他の異常に

も対応するためには遺伝子異常をすべて検出でぎる方法を確立しておく必要がある。今回

は PCR 法で cDNA を作成し、シークエンスにて遺伝子レベルの異常を検出する方法を確立

し、S434L の異常を検出した。しかし、この方法ではもう一方の allele の異常を検出す

ることができなかった。今後、すべての異常を検出するにはゲノム DNA の解析が必要で、

ヒトベータガラクトシダーゼのゲノムの構造を解析し、スクリーニングの方法を確立する

ことが重要と考えられた。


