






　ヘパラン硫酸サルファターゼ活性の欠損症として,Sanfilippo A 症候群と

Multiple Sulfatase欠損症(MSDと略す)の 2つの疾患が知られている。しかし

Sanfilippo 症候群の場合は A および B の 2 つの type が知られており,臨床症

状のみでは鑑別不能である。酵素学的には A は Heparan　N-su1fatase,B は N-

acetyl-α-glucosaminidaseの欠損が証明されている。MSDの患者では Heparan

硫酸の過剰蓄積並びに尿中への排泄が認められており,更に培養皮膚線維芽細

胞を用いて 35SO4 の細胞内蓄積を検討してみると,Sanfilippo 症候群と同様に

細胞内にムコ多糖の蓄積があり,ムコ多糖代謝の障害が見出されている。


