




(1)小児期に診断された McArdle 病の兄妹例 

糖原病 V型は筋型糖原病であるが,通常は成人で発見される場合が多く,小児期での発見例

は本邦では報告がなくわずか成人例を含めて 6例にすぎない。本患児は 8才と 12才の妹と

兄で,筋疲労感を訴え来院した。理学的には何ら身体的所見を認めない。検査所見ではCPK

が運動時 1000～2000mU/ml と高値を示す以外異常を認めないが,阻血テストで乳酸が上昇

しないことから McArdle 病を疑い筋 biopsy 施行し,糖原の蓄積(対照の約 10 倍)並びに筋

phosphorylase の欠損を妹で,又兄では 50～60%の活性低下を認め,同じ兄妹例であるにも

かかわらず phosphortlase 活性に相違を認めたことは興味深い。今后遺伝生化学的発症機

構に関して明らかにする必要がある。 


