








要旨:第 VIII 因子(FVIII)遺伝子は全長 186kb で、26 個の exon と 25 個の intron から構

成されている。その mRNA は 9kb で、2,351 個のアミノ酸をコードしている。  これらの

異常は血友病 A をもたらす。FVIII 遺伝子の解析として、まず、正常日本人女性における

FVIII 遺伝子内の 5 種類の RFLP とそのヘテロ接合体出現率を検索した。次いで、血友病

患者の母親で保因者と診断された 30 名の上記 RFLP を検索し、やはり Bc1 I と Xba I の組

合せか 63.3%と高率であった。次に、日本人集団における FVIII 遺伝子イントロン 13 内

の CA repeat(VNTR)を解析し、女性 40 名中 19 名(47.5%)がヘテロ接合体を示した。以上

より、Bc1 I RFLP と Xba l RFLP の組合せとイントロン 13 内 VNTR は血友病 A 保因者診断

及び出生前診断に有用と考えられた。

  さらに、血友病 A患者 51 例の genomic DNAを PCR で増幅後 SSCP 法でスクリーニングの

後、異常バンドを示す DNA の塩基配列解析を行った。現在までのところ、 欠失 2 例、挿

入 0例、逆位 18 例、 変異 13例、不明 18 例であった。


