








 

GM1-ガングリオシドーシスは,GM1-ガングリオシドの糖鎖構造の代謝に必要な 

exoglycosidase のうち,β-ガラクトース結合基に作用するβ-ガラクトシダーゼの欠損症

である。この酵素が,上記の糖脂質に作用するのみならず,ガラクトース結合基をもつ,糖タ

ンパク質やプロテオグリカンの代謝にも関与している事実は,近年注目されるようになっ

てきた。 

 一方,本症は,臨床的表現型をもとにして,タイプⅠとタイプⅡの 2型に分類されている。

このうちタイプⅠはタイプⅡにくらべて早期に発症し,肝脾腫や骨形成不全などの変化も

重篤である。このような臨床症状は,おもに糖タンパクやプロテオグリカンの代謝障害にそ

の病因がもとめられるものと考えられる。そこで著者らは,プロテオグリカンの一種である

ケラタン硫酸を天然基質として,β-ガラクトシダーゼ活性を測定した。これはタイプⅡに

おける臨床的表現型の差異を,生化学的アプローチにより解明できるのではないかと考え

たためである。 


