
















1.はじめに 

Gaucher 病は複合糖脂質ｇ1ucosyl ceramide(GlcCer)の代謝の遺伝的な障害症で 1)-5),β

一 glucosidase の欠損のために網内系に多量の GlcCer が蓄積する lysosomaI storage 

disease である。 

Gaucher 病は臨床的に肝脾腫,hypersplenism を主徴とし,慢性の経過をたどる

TypeI(chronic nonneuronopathic form,adult form),肝脾腫,貧血の他に斜視筋緊張元通頭

部後屈などの神経症状が乳児期に出現し,急性の経過をたどって生後 2 年以内に死亡する

TypeⅡ(acute neuronopathic form,infantile form)および神経症状の発現が緩徐な Type

Ⅲ(subacute neuronopathic form,juvenile form)の 3 型に分類されている。しかし,この

各病型における臨床的な差異が如何なる生化学的異常の差異に基づくものかは明らかでな

い。そこでわが国の Gaucher 病の臨床的,生化学的特徴を明らかにするために,18 例の

Gaucher病について研究を行い,その蓄積脂質とβ一glucosidaseに検討を加えたので報告

する。 


