


要約:先天性サーファクタントタンパク質 B (SP-B)欠損症は,1993 年新生児の先天性肺胞

蛋白症において初めて報告され,その後 SP-B 遺伝子の異常によることが明らかにされた。

遺伝子変異 121ins2 は,コドン 121 におけるフレームシフト変異であり,その後別家系の

121ins2 変異のヘテロ接合体において新たな遺伝子変異 R236C (コドン 236 における点変

異) が同定された。遺伝子型 121ins2/121ins2 のホモ接合体では,早期に終止コドンが発

現されて, SP-B は完全欠損するため,出生後早期から重篤な呼吸障害(先天性肺胞蛋白症)

を発症し,その生命予後はきわめて悪い。一方,遺伝子型 121ins2/R236C のヘテロ接合体に

おいては, SP-B は部分欠損し慢性肺障害の臨床像を呈する例が報告されている。慢性肺

障害児のうち,特にその成因が明らかでないものについては, SP-B 欠損の可能性も念頭に

置いて SP-B 遺伝子の検索を行うことも必要である。今回新生児の微量全血からのゲノム

DNA 抽出法を確立し, polymerase chain reaction による 121ins2 変異と R236C 変異の診

断法を確立した。


