








要旨:骨変形を来す疾患のうち、FGFRの遺伝子異常で起こる疾患についての遺伝子解祈を、

Achondroplasia の患者 21 人、Thanatophoric Dysp1asia typeⅠの患者 3 人、Apert の患

者 2 人、Pffeifer 疑いの症例 4 人について行った。Achondroplasia の患者全てに G380R

の変異を認めた。Thanatophoric Dysplasia typeⅠの患者では R248C の変異を、Apert 症

候群の患者では、2つの Common Mutation を各 1例ずつ認めた。Pffeifer 症候群では、Exon

B の 5'側の sp1icing acceptor site の A→G の変異を 2例に認めた。発症頻度が高く、そ

の集精が 95%以上と推察される Achondroplasia の遺伝子診断、および出生前診断は、十

分可能と考えられた.


