








先天異常のモニタリングに際し,何をマーカーに選ぶかは議論が多い。遺伝子レベルの異常

をマーカーとして確認することは,医学研究者としての到達目標であるが,毎常可能とは限

らない。また,精神遅滞のような場合,遺伝性疾患はその一部であり,外因の後遺症としての

脳の機能障害を見ている場合も多い。 

この場合には,遺伝子レベルの異常はないと考えてよく,マーカーとして求められるのは外

因の種類を確認するに役立つ情報である。 

以上は予防を目指す立場であるが,臨床医学では人間が示す表現型の異常を問題とするこ

とが大部分である。遺伝子の構造変化や特定の外因を問題にするのも表現型に異常が生ず

るからであり,そのリスクがほとんどなければ取り上げる必要はなく,リスクが大きいもの

を優先するという意見が成り立つ。 

症候学や診断学は,特定の成因に対して特定の症候が対応しやすいことを前提におくが,同

じ原因が働いても,それぞれの個体が示す表現型はかなり変異があり,疾病としての重さも

個人差がみられる。これは,遺伝性疾患でも外因性の疾患でもみられる。症状の個体差が何

故生じ,変異がどんな分布を示すのかを知りたいと考え,動物と患者について個体差がどの

ように出現するかを明らかにしょうと試みた。なお表現型としては,数量的に扱えるものを

マーカーとして選んだ。 


