






要約:プロリダーゼ欠損症は常染色体性劣性遺伝性疾患である。本研究では、ヒトプロリダ

ーゼに対する特異抗体を用いて、患者赤血球にCRMが存在しないことを示した。また、ヒ

トプロリダーゼの cDNA を単離し、coding region のヌクレオチド配列を決定し、全アミノ

酸構造を推定した。この cDNA プローブは、19 番染色体上のマーカーともなりうるので、

筋緊張型筋ジストロフィー症の遺伝子診断にも応用できる。 


