












先天性代謝異常症の中でもっとも頻度の高いものの 1 つである 21-ハイドロキシラーゼ欠

損症を先天異常の発症要因解析のためのモデル疾患として取り上げその分子遺伝学的解析

を行った。21-ハイドロキシラーゼ遺伝子は補体第4成分遺伝子(C4A,C4B)に隣接して,21A

遺伝子(偽遺伝子)と21B遺伝子が存在し,それらはTaq ⅠおよびBglⅡ断片の大きさの違い

によって区別される。本症の罹患ハプロタイプの約 30%において 21B 遺伝子に対応する

3.7KbTaq Ⅰ断片は認められなかったが,その罹患ハプロタイプの多くでは 21B 遺伝子に対

応する11Kb BglⅡ断片は認められることから,21A遺伝子と21B遺伝子の間で遺伝子変換が

生じている可能性が示唆された。欠失や点変異の他に,重複した遺伝子間においてのみ生じ

るこのような変異の存在が本症の遺伝子頻度を高率にし,臨床型にも多様性をもたらして

いるものと考えられる。 


