






要約:成長ホルモン単独欠損症1A型(IGHD-lA)のphenotypeを有する1女児およびその両親,

同胞について,32P-cDNA probe(Seeburg 教授)を用いて,遺伝子解析を行った。1)すべての

対象が,Bam HI 3.8-kb 断片,Hind Ⅲ25-kb 断片,Hinc Ⅱ 4.5 and/or 6.7-kb 断片を保有し

た。2)Bgl Ⅱ,Msp Ⅰ断片として認識可能な,変異遺伝子に連鎖する RFLPs は認められなか

った。本症例においては,GH-N 遺伝子の欠失は否定的で,IGHD-1A の病因の多様性が示唆さ

れた。 


