




要約:脆弱 X 症候群と脊髄性筋萎縮症の効率的な遺伝子診断の方法について検討した。脆

弱 X症候群では FRAXE 領域の GCC 繰り返し配列の長さを検討した。正常の繰り返し配列は

PCR 産物をオートシークエンサーにて解析した。また、繰り返し配列の延長は、PCR 後に

(GGC) 1O オリゴヌクレオチドにてハイプリダイゼーションを行い、 ケミルミネッセンス

を用いて検出する方法を確立し、精神遅滞患者の検査に利用した。 また、脊髄性筋萎縮

症の遺伝子診断では、PCR-SSCP (polymerase chain reaction-single strand conformation

polymorphism) と銀染色を組み合わせ、簡便に診断できるシステムを確立した。この方法

で日本人患者 9 家系 10 例の異常を検討すると、9 例に異常を認め、この疾患の確定診断

に有用であった。これらの方法は従来の方法に比し迅速で簡便であり、発達障害の早期発

見や出生前診断に有用である。


