






要約:グルコース-6-フォスファターゼ(以下 G6Pase と略す)の欠損による糖原病 Ia 型は、

常染色体劣性の疾患で、グリコーゲンの蓄積による肝腫大、腎腫大を認め、著しい低血糖

とそれに伴う高乳酸血症、高脂血症、高尿酸血症などを呈する疾患である。

 われわれは、 日本人糖原病 Ia 型患者 20 症例に対して G6Pase 遺伝子異常について検討

し、Kajihara ら(1995)により報告された日本人患者の主要な病因変異であるスプライシ

ング異常を引き起こす 727 番目の塩基Gから Tへの置換が、患者 20 症例 40 対立遺伝子の

うち 93%をしめることを確認した。このことより、g727t 変異をスクリーニングすること

で日本人糖原病 Ia 型の患者変異の約 93%か同定できることが推測された。

 スクリーニングには、濾紙血から抽出した DNA を PCR にて増幅し、ビオチンで標識した

allele specific olygonucleotide(ASO)プローブを用いたハイブリダイゼーションで

g727t 変異を同定する方法を用いた。正常 94 対立遺伝子のスクリーニングでは変異は同

定されなかった。早期診断による早期治療、生活管理のメリット、SIDS の原因となりう

る疾患であるという点で、スクリーニングの意義はあると考えられるが、正常集団での遺

伝子頻度を算出し、マススクリーニングとしての適応は今後検討すべきであろう。


