




　アデノシン・デアミネース欠損症は重症複合免疫不全症を伴なう遣伝性疾患

であり、免疫不全と代謝異常との接点に位置する特異な疾患である。吾々は本

症の本邦最初の家系を経験し以下の興味ある知見を得た。

　患児は 1才 3カ月の男児。繰返す感染を主訴として来院、検査の結果著明な

リンパ球減少(5.5%)、無ガンマグロブリン血症を認め、赤血球中アデノシン・

デアミネース(AD)活性の欠損が見出された。両親の赤血球中 AD 活性は正常の

約半分であり常染色体劣性の遣伝形式を示した(図 1)。リンパ球中 AD 活性は

少数のため測定し得なかったが、EB ウイルスを用いて芽球化したのちに測定

した所、やはり患児では活性欠損が認められ、両親は正常の約 1/2 の活性を示

した(表 1)、AD 欠損症のリンパ球の EB ウイルスによる芽球株の確立は吾々の

例が最初と思われる。


