














日本人に特有な遅発型(成人型)シトルリン血症の分子レベルでの病態解明を目的としてア

ルギニノコハク酸合成酵素(AS)遺伝子の構造解析の研究を開始した。前回ヒトの遺伝子ラ

イブラリーより AS 様遺伝子を運ぶファージクローンを多数単離したこと,そしてそれらの

多くは偽遺伝子で,一つのクローン,LmAS-8,がactive gene由来らしいDNA断片を含んでい

ることを報告した 1)。今回われわれはこの LmAS-8 からさらに上流の DNA 断片を運ぶファ

ージクローンを単離し,60数キロベイス(kb)にわたる巨大なAS遺伝子の5'端を含む約半分

を単離することができた。単離された AS 遺伝子について,制限酵素地図およびサザーン･

プロット・ハイブリダイゼーションによって構造を解析し,調節領域については塩基配列を

決定して構造の特徴を詳細に調べた。また AS 遺伝子内に多数存在していた反復 DNA 配列に

ついても検討を加え,第 1イントロン内の反復 DNA配列に興味深い一次構造を見い出した。

これらの構造の特徴を遺伝子発現・調節の観点から論ずる。 


