






要約:家族性高コレステロール血症は虚血性心疾患の最も強い遺伝的リスクファクターで

ある。心筋梗塞予防のためには,小児期に発見して適切な食生活や禁煙など,正しい生活習

慣を身に付けさせることが望ましい。本研究では家族性高コレステロール血症の9家系 54

名について,LDL レセプター遺伝子の DNA 診断を行い,突然変異遺伝子の起源が家系間で異

なる傾向が強いこと,日本人で検出できる 7種類の RFLP を遺伝マーカーとして用いて小児

期に遺伝子診断ができることを明らかにした。 


