






要約:以下の遺伝性疾患の出生前 DNA 診断を簡便に行うための基礎的データーを得、及びそ

れを基にした実際の出生前診断を行った。遺伝子欠失分析と遺伝子多型(RFLPs)分析の結果

から、(1)21 一水酸化酵素欠損症では 78.8%の家族で、(2)Duchenne 筋ジストロフィー癌で

は 62%の家族で、出生前診断が可能であり、(3)隣接遺伝子症候群である Prader-Willi 症

候群では、臨床的に疑似患者に対して新生児期に DNA 診断が可能であるとの結論を得た。 


