














はじめに 

DNA 修復障害をもつと考えられている一連の疾患は,高発癌性の遺伝病としてよく知られ

ている。この疾患群のほとんどは,常染色体性劣性遺伝形式をとるので,患者の頻度は極め

て低いが,保因者であるヘテロ接合体(heterozygote)の頻度はこの疾患群の合計で人口の

数%におよぶと考えられている。保因者の発癌率が一般の集団の数倍以上高いとの報告もあ

り,発癌の遺伝的な基盤を考える上でも重要である。一方,少数ではあるが常染色体性優性

形式をとる疾患もあり,この場合の保因者とは病的遺伝子をもつにもかかわらず種々の要

因で発現をまだみていない個体のことを示している。将来症状の発現が見られる可能性が

あり,正確な保因者診断は将来発現されるかもしれない症状に prospective に対応するた

め不可欠である。 

われわれは今回,常染色体性劣性遺伝病として Bloom 症候群(BS),Fanconi 貧血(FA)をとり

あげた。また常染色体性優性遺伝病としては基底細胞母斑症候群(basal cell nevus 

syndrome,BCNS)をとりあげた。 


