






 

ガラクトシアリドーシスは最近見出され,確立された先天性代謝異常であり,生化学的には

β-ガラクトシダーゼとノイラミニダーゼの同時欠損を示すという特徴をもつ。その本態は

未だ明らかではないが,β-ガラクトシダーゼ欠損は二次性の異常であり,線維芽細胞中に

おいては,プロテアーゼ阻害剤により活性上昇を示す。ノイラミニダーゼ欠損も二次性変化

であるという報告もあるが,この点について最終的結論を出すにはいたっていない。この病

気は病理学的にも生化学的にも蓄積症としての特徴を示し,シアル酸含有物質の増加のあ

ることが知られている。 


