






遺伝子工学における組換え DNA 実験技術の確立によって,ヒトの特定遺伝子の大量生産が

可能となった。また,DNA 分子の塩基配列決定法が確立されることによって遺伝子構造の欠

陥を解明することができるようになった。その結果,種々の異常血色素症や成長ホルモンの

欠損症などの病因が DNA レベルで論じられるようになったのである。 

最近になって,遺伝子発現の産物である酵素蛋白質の量的質的変化に基づいてなされてき

た遺伝性疾患の診断法が,遺伝性疾患をもたらす遺伝子の構造異常すなわち DNA 分子の塩

基配列の異常にもとづいて診断しようとする方向に発展しつつある。 

本研究の目的は,先天異常をもたらす染色体異常ならびに代謝異常症より得た培養リンパ

球細胞を試料とし,セルソーターによって簡便に異常染色体を識別するための flow 

karyotype 決定法を完成するとともに,代謝異常遺伝子が帰属する染色体を分取し,それか

らゲノム DNA 分画を同定し，DNA レベルの情報を得るとともに DNA 診断技術の確立を目的

としている。 


