










要約 偽性軟骨無形成症(PSACH)と多発性骨端異形成症(MED)は内軟骨性骨化障害と早期の

変形性関節症という共通の骨格異常がある。両者はこれまで明らかに異なる疾患単位と考

えられてきたが、近年ともに cartilageoligomericmatrixprotein(COMP)をコードする遺伝

子の突然変異が原因であることがわかってきた。COMP 突然変異を検討し表現型遺伝型の関

係を調査するためにPSACHおよびMEDの 15例のゲノム遺伝子を解析し8つのカルモデュリ

ン様の繰り返しの中に m の突然変異を同定した。7 つは exon9,10,n,13,14 の新たなミスセ

ンス変異で、残る 3 つは。exon13 の 5 個の GAC 繰り返しの一つの欠失であった。exon13

の7番目のカルモデュリン様の繰り返しのGAC繰り返しは、突然変異のh{)1-spo1であり、

その変異は重度の PSACH であり、その他では軽症型 PSACH あるいは MED であった。このよ

うな表現型遺伝型の関係を知ることは分子生物学的診断、PSACHとMEDの分類に有用でCOMP

遺伝子産物の構造と機能の関係解明の端緒となる。 


