






要旨:先天代謝異常症の臨床診断における病因遺伝子変異の同定の重要性を示す例として、

GM1 ガングリオシドーシスの同胞例の臨床像と遺伝子変異の関連を報告した。幼児期発症

の男児同胞例であり、精神運動退行と失調など神経症候を主要臨床像とし、22 歳と 18 歳

の現在、独歩不能であるが緩徐な進行を示すのみである。従来の成人型で報告されている

Ileu51Thr が heterozygote に同定され、一方の変異としては、これまでに報告のない

Asp441Val が認められた。前者の変異は患者の緩徐な経過や神経症候が主体である病像と

関連し、後者の変異は幼児期発症と骨の一部の変化などの非神経症候と関連すると考えら

れた。これらの情報の蓄積が患者の予後、経過などの診断に大きく寄与すると考えられる。


