








要約:中鎖アシル CoA 脱水素酵素(MCAD)欠損症は常染色体劣性遺伝形式を示す脂肪酸代謝

異常症の一つである。本疾患はライ症候群と誤診されたり,乳児発然死の原因となることか

ら近年注目をあびている。最近,私たちによって,MCAD 欠損症における最も頻度の高い遺伝

子変異(K329E)が明らかにされた。この変異は本症患者変異の 90%を占めていることか

ら,DNA 診断法を用いた MCAD 欠損症のマススクリーニングの可能性が示唆される。今回わ

れわれは,蛍光プライマーによる対立遺伝子特異的増幅法を用いた K329E 変異の診断法を

開発した。 


