








【要約】Duchenne 型及び Becker 型筋ジストロフィー(DMD,BMD)患者におけるジストロフィ

ン遺伝子欠失の容易で迅速なスクリーニングを行なうために、酵素的遺伝子増幅法

(polymerase chain reaction:PCR)の条件を検討した。まず効率よく欠失を検出するために、

ジストロフィン遺伝子欠失のhot spot 部分をカバーできるように、独自に選択した、もし

くは Cham berlain らや Beggs らの方法に準じたオリゴヌクレオチドプライマーを作り、ジ

ストロフィン遺伝子の 11 のエキソン部分が増幅されるようにデザインした。次に、これら

のプライマーの組み合せを変えて、PCR による増幅を行ない、最終的に 2 種の反応系で同

時に 5種(エキソン 1、3、6、8)及び 6種(エキソン 13、17、43、50、52、60)のエキソン部

分を増幅することにより、再現性のよい良好な結果が得られることを確認した。この結果

を用いて、92 家系の本症患者の分析を行ない、そのうち 30 家系 33%に欠失を検出すること

ができた。 


