






要約:中鎖アシル CoA脱水素酵素欠損症はライ症候群様の症状を呈し,また乳幼児突然死の

原因ともなるために近年注目を集めている常染色体劣性遺伝疾患である。本疾患における

最も頻度の高い遺伝子変異が最近われわれによって明らかにされた。今回われわれはこの

変異を簡便迅速に検出する DNA 診断法を ARMS法を用いて確立した。さらにこの方法を用い

て欧米の一般新生児 1368 人をスクリーニングし,22 人の本遺伝子変異保因者を同定した。

今回の研究によって,DNA診断法を用いた中鎖アシルCoA脱水素酵素欠損症のマススクリー

ニングの可能性が示唆された。 


