




要約 わが国の Angelman(AS)症候群患者 35 名における GABA A 受容体β3 サブユニット

(GARB3)遺伝子の欠失の有無を分子遺伝学的に調べた。35 名中 19 名に GABRB3 遺伝子の欠

失を認めた。RFLP 分析による欠失の親起源は 4例で母由来であり、5例で母性片親性イソ

ダインミーは否定された。3 同胞例をもつ 1 家族では、欠失は母由来であり、表現型正常

の母及び母方祖父もGABRB3 遺伝子を欠失していた。このことは GABRB3 遺伝子は AS の候補

原因遺伝子であり、且つ父性ゲノム刷り込みが起きていることを示唆する。 


