








要約 PKU10 家系、高フェ二一ルアラニン血症 2家系の患児、両親、同胞計 43 名につきフ

ェニールアラニン水酸化酵素遺伝子のハプロタイプを検討し以下の結果を得た。1)全被検

者を通じハプロタイプ 4が最も多く認められた。また、白人種では未記載のハプロタイプ

51 が 3 家系にみとめられた。2)正常、変異フェニールアラニン水酸化酵素遺伝子をもつ染

色体のいづれも特定のハプロタイプとの連鎖不平衡は認めなかった。3)完全に

informative な家系は 1 家系のみであった。4)高フェニールアラニン血症患者は 2 名とも

ハプロタイプ 7を伴っていた. 


