






要約：古典的フェニルケトン尿症の患児 4例について、遺伝子変異部位の検出を試みた。

RFLP 分析では 3例がハプロタイプ 4のホモ接合体、1例がハプロタイプ2のホモ接合体で

あった。ハプロタイプ 2ホモ接合体のコドン 261 に一塩基置換を見いだした。アルギニン

コドンが終止暗号コドンに変化するため正常 PAH が合成されなかったと考えられた。この

変異は日本人固有のものと思われる。ハプロタイプ2患者家系については、一塩基置換部

位を含むエクソン 7において PCR-SSCP 法を行い、保因者診断を試みた。正常 DNA断片と変

異 DNA 断片では明らかな泳動度の違いが認められ患者同胞の保因者診断が可能であった。

PCR-SSCP 法は容易であり、家系診断の有効な手段になると考えられた。 


