






要約:乳児型低ホスファターゼ症の出生前診断を,PCR 法による組織非特異型アルカリホス

ファターゼ遺伝子内RFLP,第9イントロンのBcl I RFLPおよび第12エキソンのScrf I RFLP

を 指 標 と し て 検 討 し た 。 対 照 に お け る RFLP 対 立 遺 伝 子 頻 度 は ,Bcl I 

2.0kb(0.45)/1.6kb(0.55),Scr I 400bp(0.22)/300bp(0.78)で,これらの RFLP は,本症 4家

系中 2家系の出生前診断に適応可能であった。日本人本症家系において,61%の確率で簡便

かつ迅速な出生前診断が可能と結論した。 


