






















 

 

昨年度,本研究班はわが国の代謝性蓄積症の実態を把握するために一次調査を行い,蓄積症

の症例を管理治療したと報告した 279 施設に対して,その詳細を知るために二次調査を行

った。過去 5 年間に治療した蓄積症の症例の実態について調査したところ,リピドーシス

204例,ムコ多糖体蓄積症136例,ムコリピドーシス45例,糖原病117例,銅代謝異常164例,

シスチン蓄積症 5例の詳細が明らかにされた。二次調査でその詳細が明らかにされた症例

は,シスチン蓄積症を除いて,一次調査で報告された症例の約半数に相当しており,その実

態の概要を明らかにすることができたと考えている。 

 リピドーシス204例のうちで最も多く報告された疾患はGaucher病とGM2 gangliosidos

is で,何れも総数の約 20%を占めており,ついで adrenoleukodystrophy,metachromatic le

ukodystrophy,GM1-gangliosidosis,Niemann-Pick 病の順にその報告例は少く,Krabbe 病,m

ultiple sulfatase deficicncy の報告例はそれぞれ総症例数の 5%以下であった。 

 有馬らは,銅蓄積症である Wilson 病の患者の培養皮膚線維芽細胞の銅重を原子吸光にて

測定し,正常の 1.5～3 倍に増加していることを証明し,その測定によって本症を診断でき

ると述べ,また肝の銅量は,溶血発作をきたし,死亡した症例で最も高く,次いで 4～10 歳の

未発症例で高かったと報告した。本症の溶血発作は多くは致死的な経過をとるが,正常赤血

球に 500μg/dl の濃度の銅を添加すると溶血を生じ,ペニシラミンやアミノ酸を予め添加

しておくと銅による溶血を阻止できることを明かにし,本症の溶血発作に対して予防する

可能性が示唆された点で有用な研究と考えられる。 

 北川は,白血球のα-glucosidase を測定して全身型糖原病を診断する方法を検討し,そ

の大部分の症例は分離した白血球のα-glucosidase を pH4.0 で測定すれば診断できるが,

一部の症例ではその活性低下が少く保因者と誤診される可能性のあることを指摘し,リン

パ球のα-glucosidase を測定して,本症を正確に診断できることを明らかにした。すなわ

ち分離した白血球のα-glucosidase を測定して診断できる症例は,酸性α-glucosidase の

欠損と共に中性α-gluoosidase 活性低下がみられる症例であるが,一部の症例は酸性α

-glucosidase の活性低下を認めるが,中性α-glucosidase の活性は正常か,かえって上昇



しており,そのためpH4.0で測定しても少量の中性α-glucosidaseが同時に測定され,正確

な診断が不可能になるものと考えられる。このように全身型糖原病にも遺伝的異質性があ

り,酵素診断においては注意が必要と考えられると述べている。 


