






マス・スクリーニングで発見されたヒスチジン血症患者は皮膚ヒスチダーゼ活性によりそ

の活性がほぼ欠損している患者(第 1 群)と正常の約 25%の活性をもつ患者(第 2 群)とに分

類される。第 2群患者の皮膚ヒスチダーゼ酵素たん白の質的異常を検索する目的で第 2群

患者:症例 1 および 2(マス・スクリーニングで発見された第 2 群患者の 7 歳と 5 歳の兄弟

例),症例 3(マス・スクリーニングで発見された3歳女児例),第 1 群および第 2群患者の両

親(5 名),および正常対照(7 名)の皮膚ヒスチダーゼの酵素学的性質を比較検討した。 


