








【要約】X 染色体劣性遺伝病であるデュシャンヌ型及びベッカー型筋ジストロフィー

(DMD/BMD)では、その約 6割にジストロフィン遺伝子の欠失が見られる。この欠失部分に相

当する遺伝子断片を増幅し、イメージプロセシングで定量化する gene dosage 分析法を作

成し、DMD/BMD の保因者同定が可能かを検討した。予備実験では、確定ヘテロ接合体群は、

正常対照群の約 1/2の値をとり、両群間に重なりはみられなかった。その結果を元に、実

際に at risk の BMD 家系の家族診断への応用を試みた。 


