






要約:PWS と AS における①分子欠失、②欠失の親起源・③正常核型患者における片親性ダ

インミー(UD)の有無を同定する分子病理診断法の確立を研究目的とした。分子欠失は PWS

では 65%であり、父由来であった。プローブ p34 を含む欠失が PWS に共通していた。AS に

おける欠失は 47%に認め、母由来であり、p3-21 と p28β3-H3 が重要な領域であった。核型

正常 PWS8 例中 4例は母性 UD であったが、AS では UD は検出されなかった。 


