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研究成果

[1]FHのLDLレセプター(LDL-R)遺伝子異常：ホモFH患者18家系ZO例

とへテロFH患者200例で新たなLDL-R遺伝子の点変異を発見した。①

FH-Tsurugaはエクソン⑥の280番のAspがTyrに変異していた。この変異は

Truehomozygote3例とへテロ接合体6例が確認された。②FH-Kanazawa-2は

564番のProがLeuに変異していた。③FH-Moriokaは39S番のArgがTrpに変異

したものであった。FH-Moriokaのtruehomozygotesを示す2例のうち1例は

は現在73歳とホモFH患者としては長寿であった。④FH-Nanao;ホモFH患

者でLDL-R遺伝子エクソン2のG→Aを発見しFH-Nanaoと命名した

(Stop23変異）。⑤FH-Yokote;2才の女児でエクソン15にC→Tヘの点

変異と半ﾘ明した(Stop718変異）。以前に報告した4種の大きな欠失にこれ

らら点変異を加えると北陸のFHの17.S%が解析できた。

[2]CETP遺伝子異常症:CETP遺伝子の新たなZ変異を発見した。エク

ソン14とイントロン14の接合部のG→A点変異に加えて、2番目の変異とし

てイントロン14の接合部（＋3）にTの挿入が確認された。この変異は1例

しか発見されていない。3番目の変異はエクソン15の442番目のアスパラギ

ン酸からグリシンヘの点変異で、60家系でホモ4例、ヘテロ84例が発見され

た。これらのCETP遺伝子異常は一般人718人中58例と高頻度であった。

[3]LCAT欠損症の遺伝子異常：発端者は37才男性でCHOL228mg/dl、

HDL-C34mg/dlでLCAT活性がo%で、遺伝子検索ではAからGヘの変異によ

り30番のSer→Glyに変異していた。

［4］無βリポ蛋白血症のMTP遺伝子異常：症例は29歳男性。

TC33mg/dl，

TGOmg/dl、HDL-C28mg/dlでMicrosomalTGtransferprotein(MTP)遺伝子
の変異を検討し、エクソン10からイントロン9ヘの接合部のGからAヘの変

異があり、スフ・ライス異常が見出された。

異常の研究成果は別添の学会誌別刷に発表した。
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