
100 第1部　生命現象と物質

◉鎌状赤血球貧血症◉　DNAの塩基の変化は，アミノ酸配列の変化となって，

タンパク質の構造に変化を起こすことがある。

鎌状赤血球貧血症は，酸素が不足すると赤血球の形が鎌状になり，毛細血

管を通過するときに赤血球が壊れやすいので，貧血症となる遺伝病である。

この疾患の原因は，異常ヘモグロビンにあることが分かった。さらに調べて

みると，異常ヘモグロビンはペプチド鎖中のアミノ酸の 1 個がグルタミン酸

からバリンに置換されただけであった。グルタミン酸を指定するコドンのう

ちの 1 つの塩基が置換され，アミノ酸の置換が起こったのである（図 91）。

▲図91　鎌状赤血球貧血症における塩基とアミノ酸の変化

▲図90　遺伝子の突然変異　ここではmRNAの鋳型となるDNAで示している。
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