








【要約】β－ガラクトシダーゼ欠損により引き起こされる GM1 ガングリオシドーシスは、

臨床的に乳児型・幼児型・成人型の 3型に分類される。我々は、成人型で日本人に共通に

見られる I51T という遺伝子変異について、酵素的遺伝子増幅(polymerase chain

reaction:PCR)を行い、制限酵素の認識部位の有無を調べるスクリーニング法の開発を試

みた。本法は、患者の診断はもとより、従来不可能であった保因者診断にも応用が可能で

あり、今後有用な方法と考えられた。


