






要旨 日本人古典的フェニルケトン症(PKU)の 5例についてハプロタイプ分類を行うととも

に、協力ないし依頼のあった 4家系についてはハプロタイプ解析と PCR-SSCP 検出法を用い

て家系診断を行った。ハプロタイプ解析で家系診断が可能であったのは1家系のみであっ

たが、PCR-SSCP 検出法による解析を加えることで 3家系診断可能となった。患者 PAH遺伝

子の塩基配列の検索からは、過去に未報告の一塩基置換によるナンセンス変異(コドン

261)およびミスセンス変異(コドン 173、224)が見つかった。PCR-SSCP 検出法による解析で

は、8変異対立遺伝子のうち6変異対立遺伝子に家系解析に役立つマーカーを見いだした。

この結果から、50%強において家系診断が可能と考えられた。現段階では、日本人 PKU患者

の家系診断には PCR-SSCP 検出法が最も有用と考えられる。 


