






要約:(1)兄が軽症PKU,妹が持続性高フェニルアラニン血症の1家系において遺伝子解析を

行い,兄妹は,identical な変異対立遺伝子のホモ接合体であることが確認された。従って,

兄妹間の表現型の差は,PAH 遺伝子以外の因子によると推測される。 

(2）日本人正常集団10 例の RFLPs 解析を,制限酵素MspⅠ,Eco RI を用いて行い,欧米人と

比較し,RFLP の頻度には差が認められた。 


