








研究目的 

メープルシロップ尿症(MSUD)の欠損酵素である分岐鎖ケト酸脱水素酵素(BCKDH)は特殊な

キナーゼによりリン酸化されて不活性型になり,また特殊なホスファターゼにより脱リン

酸化されて活性型になる。この活性型/不活性型の比は種々の条件により変化する。したが

ってMSUDの診断を行う場合には酵素活性測定に用いる組織の不活性型BCKDHをすべて活性

型に変換して活性型と不活性型とを合せた BCKDH の全活性を測定することが重要である。

ところでα－クロロイソカプロン酸(α－Clic)は BCKDH を不活性型にするキナーゼを阻害

して BCKDHを活性化することが知られている。そこで採取が容易な末梢血より分離した血

球成分の BCKDH をα－Clic で活性化した後,α－ケト(1-14C)イソパレリアン酸(KIV)の脱

炭酸能を測定する方法を確立し,この方法を用いて MSUD の患者および保因者の診断につい

て検討した。 


