
















結論 

Ⅰ-1.ヒト TSH-βサブユニットの遺伝子をクローニングし,構造を解析した結果,前駆体の

構造は,138個のアミノ酸(20個のシグナルペプチド,112 個の分泌型,6 個の C端付加)から

成り 1個のイントロン(460bp)が介在することが明らかとなった。この遺伝子は 1番染色体

にマップされた。 

Ⅰ-2.先天性 TSH 単独欠損症姉妹例およびその両親について,1番染色体の high resolu-ti

on banding や,DNAの Southern blot を行ったが対照と差がなく,大きな欠失などは認めら

れなかった。最近,患児の DNAの塩基配列を決定し,one point mutationの存在が明らかと

なった。 

Ⅱ1.先天性甲状腺形成障害の母子を対象とし,各種ウイルス抗体を測定した所,rubella,he

rpes simplex,influenza A,parainfluenza などの抗体が検出されたが,正常対照と差がな

く,患児の場合は移行抗体と考えられ,Cytomegalo は腔内感染と考えられた。したがって本

症と,催奇性のあるウイルス感染との間に関連性を見出すことはできなかった。 


