






 

 遺伝性ムコ多糖代謝異常症である Hurler 症候群(狭義の意味に使用),Scheie

症候群について 1972 年 Bach らおよび Matalon と Dorfman はα-L-iduronidase

活性を測定し,その欠損をそれぞれ独立に発見した。さらに臨床的に両者の中間

型であるHurler-Scheie compoundについても同酵素活性の欠損がNeufeldによ

って見出されたと McKusick は記載している。 

著者らはα-L-iduronide を用いて本酵素活性の欠損が考えられる以前から

角膜の混濁の存在することなどから Hurler 症候群と診断していた 3

例,Hurler-Scheie compound の 3 例および Scheie 症候群の 1 例,計 7 例の白血

球について検索したところ,意外にも Hurler 症候群と診断していた 2家系 3例

に酵素活性の欠損を見出し得なかったことはすでに医学のあゆ

み,98:610,1976;Tohoku J.exp.Med.,122:393,l977;Pediatrics,60:764,1977 に

発表した。それで今回その病因を検索するために Hunter 症候群に欠損している

L-iduronosulfate sulfatase の基質を調製し,本酵素活性の有無を検討した。 


