








要約:PCR 法を用いて、昨年報告した pERT87 座の 3 組のプライマーと制限酵素の組み合わ

せによる多型分折に加え、ジストロフィン遺伝子両端の CA リピート部位の 4組のプライマ

ーを用いた多型分析を行い、Duchenne 型(DMD)及び Becker 型筋ジストロフィー(BMD)の保

因者診断・出生前診断を試みた。対象は DMD または BMD 患者 20例を含む 17 家系の男性 27

例と女性 23例の計 50 例とした。少なくとも 1組でヘテロを示した女性は、pERT87 座の 3

組では 74%、CA リピートの 4組では 91%、pERT87 座と CA リピートの計 7組を組み合わせる

と 96%であり、pERT87 座と CAリピートを組み合わせることが診断に有用であった。また保

因者診断 12例(保困者 9例、非保因者 3例)と出生前診断 2例(非患者 1例、非保因者 1例)

を行った。X 染色体上の組換えを考慮した、ジストロフィン遺伝子内と両端での検索をで

ある本法は、有効な保因者診断・出生前診断の方法と考えられた。 


