










緒言 

致死的な伴性劣性遺伝疾患,すなわち患者が子孫をつくる年令まで生存し得ない疾患では,

患者の死亡によって起こる変異遺伝子の減少は,新しく突然変異がおこることによって補

われるために,患者数の減少がみられず,遺伝的な平衡がたもたれると考えられている。

Haldane,の式によれば,新しい突然変異率は%となるが,Franckeら2)はLesch-Nyhan症候群

の家系検索を行ない,突然変異による男子患者の発生は,それほど大きくないことを示して

いる。しかし何れにしても突然変異による変異遺伝子の生成が,致死的な伴性劣性遺伝疾患

の頻度に重要な役割を果たすことは確かである。 

Hunter 症候群は,デルマタン硫酸やヘパラン硫酸の分解を行なう Iduronate sulfatase の

遺伝的な欠損により,諸組織にムコ多糖の蓄積をきたす先天性ムコ多糖代謝異常症である。

本症の患者はすべて男性で,伴性劣性に遺伝することが知られており,通常 15～16 歳で死

亡する。本症患者は,リンパ球,血漿,培養皮膚線維芽細胞などを用いて Iduronate 

suifatase 活性を測定することにより,診断が可能であるが,保因者の診断は血漿やその他

の細胞の酵素活性測定では不確実なことがある。したがって,毛根を酵素源として利用する

ことにより,保因者および患者の診断,Hunter 症候群における突然変異の実態の追求への

応用の可能性を検討した。 


