














【要約】人ジヒドロプテリジン還元酵素(DHPR)のcDNAを用い,健康な日本人男女22名,DHPR

欠損症の兄弟例及びその両親に於けるDHPR 遺伝子の多型について検討した。健康成人では

制限酵素 AvaⅡで 2つ,MspI,Nco1 及び HinfI で各々ひとつの多型を確認した。白人の報告

に比し,Msp1及び HinfI による多型の頻度に可成の違いが認められたが,約 60%の日本人が

少くともひとつの RFLP にヘテロであり保因者,胎児診断に有用な方法と思われる。DHPR 欠

損症の一家系では,AvaⅡ,MspI,NcoI の RFLP が DNA 診断に有用であった。 


