






【要約】先天性代謝病においては、病因・病態の解明や診断に原因遺伝子の解析が行われ

る様になり、更にそれをスクリーニングに応用する試みがなされつつある。今回は、試料

として濾紙血液を用い、血球成分をプロテアーゼ Kおよびフェノール処理することなく、

直接に遺伝子増幅系へ結びつけることにより、目的遺伝子の分析が可能かを検討した。標

的遺伝子としては、既に日本人ファブリー病の一部でその変異の存在が確認されているα

一 GalactosidaseA 遺伝子の第 6exon を含む 385bp のフラグメントを選び、これを

polymerase chain reaction (PCR)で増幅し、エチジウムブロマイド染色及びサザン法で

目的産物が作られたか否かを確認した。その結果、ここで用いられた簡便な処理により充

分分析可能な遺伝子フラグメントの増幅が可能と考えられた。


