








要約:昨年、本邦においてもそのヘテロ率の高さから有効な保因者診断法であると報告し

た、pERT87 座の PCR-RFLPs 分析とジストロフィン遺伝子両端の CA リピート部位の RFLPs

分析を組み合わせた方法を用いて、DMD4 家系、BMD1 家系の計 5 例(男児 4 例、女児 1 例)

の出生前診断を行った。結果は正常男性胎児 2 例、DMD 胎児 1 例、非保因者 1 例と判定不

能(newmutation または gonadal mosaicism)1 例であった。サザンブロット法で非保因者

と診断したDMD遺伝子欠失例(exon48-54欠失)の母親をSSCPを用いたRFLPs分析でexon48

についてヘテロを示したことから、さらに非保因者であると確認できた。欧米で SSCP に

よる多型が報告されている、exon17,45,48 の遺伝子欠失を示す家系では、保因者診断の 1

つとして試みるべき方法であると考えられた。


