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論文審査の結果の要旨 

 

 1 研究目的の評価 

   本研究は、常染色体優性遺伝性痙性対麻痺の新しい遺伝子診断を試みたもの

  で、目的は十分に妥当である。 

 

 2 研究手法に関する評価 

   パラメトリック連鎖解析、genomic DNA シークエンス法、RT-PCR 法、サザン

  ブロット法などを用いて遺伝子解析を行い、また患者 20 名のインフォームド

  コンセントを得て検体を得ており、研究手法も妥当である。 

 

 3 解析・考察の評価 

   上記手法で解析した結果、第 2番染色体短腕 Spastin 遺伝子に、従来知られ

  ていなかった 5’-UTR からイントロン 1にかけて 2307bp の欠失を発見し、 

  常染色体優性遺伝性痙性対麻痺など遺伝性疾患の診断と治療の進展がおおい 

  に期待される。 

 

 以上のように、本論文は運動ニューロン遺伝子病の診断と治療へ貢献すると

ころ大であり、審査委員は全員一致で博士（医学）の学位に値するものと判断

した。 
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