






要約:Prader-Willi(PWS)、及び Ange1man 症候群(AS)の原因解明を目指して、その遺伝子

欠失、欠失染色体の発生機構、及び欠失範囲と症候の関連について追究した。48 例の PWS

患者のうち 28 例、11 例の AS 患者のうち 5 例に遺伝子欠失を認めた。他の結果のうち従

来報告のない新しい知見は、(1)1 例の PWS の denovo t(15:15)が母由来であること、(2)AS

同胞例の遺伝子欠失は双方とも母由来であること、(3)欠失を認めない PWS 患者の手足の

大きさは正常範囲であることが多い、などである。


