






要約:新生児マス・スクリーニングの対象疾患であるフェニルケトン尿症(PNU)は,フェニ

ルアラニン水酸化酵素(PAH)遺伝子の異常によっておこるアミノ酸代謝異常症である。本

症についてすでに明らかにされている変異のうち,PAH 遺伝子のエクソン 12 における塩基

置換(C→T)は,RFLP ハプロタイプの 2 型と密接に連鎖しており,北ヨーロッパにおける症

例の約 20％をしめている。

この変異を直接認識できる制限酵素は知られておらず,従来その検出には,allele

specificoligonucleotide をプローブとして放射性同位元素を用いる方法がとられていた。

今回,我々は,乾燥濾紙血とポリメラーゼ連鎖増幅反応(PCR)の変法を用いた,簡便かつ迅速

な診断法を考案した。さらに,この方法を使って中国人 PKU 症例 60 例における本変異の頻

度を検索した。


