






 Niemann Pick 病は,諸臓器に sphingomyelin および cholestero1 の蓄積がみ

られ,組織における sphingomyelinase の欠損を伴う,先天性脂質代謝異常症で

ある。その病型は多彩で,現在までに 5 つの型に分類されている。診断は欠損

酵素である sphingomyelinaseの活性を測定することにより可能であるが,放射

性同位元素で標識した sphingomyellnを使用する以外には,人工基質として Ga1

らが 1975 年に発表した Hexadecanoyl-amino-4-nitrophenyl-phosphoryl-

choline(HNP)が製品化されており,また最近では Gatt らが合成した N-ω-

trinitrophenylamino-lauricacidsphingomye1in(TNPAL-SM)が製品化されてい

る。今回これら 3 種類の基質を用いて,白血球,培養皮膚線維芽細胞の

sphingomyelinaseを測定し,Niemann Pick病の出生前診断の精度向上に関して

検討した。


