






要約:(1)日本人正常集団 10 例の PAH 遺伝子における RFLP 頻度(MapI,EcoRI,Bgl

Ⅱ,PvuIL,EcoRV)は,欧米人に比し明らかな差が認められた。(2)BglIL,PvuIL,EcoRV の 3 種

の制限酵素を用いた日本人 PKU 家系における出生前診断の informative な診断率は 65%で

あった。（3)日本人 PKU2 家系において,欧米の報告には認められない PAH 遺伝子の RFLP 

haplotype が見られた。 

以上より,日本人 PKU 遺伝子変異の異質性が示唆された。 


