




 

われわれはこれまでに複合糖質代謝異常症の患者を検出するために,尿に排泄されるアミ

ノ糖の分析により,異常者の検出が可能であることを示した。一方,Lowe症候群では尿に排

泄されるシアル酸,ムコ多糖,蛋白質の分析によって患者を検出できることを示した。Lowe

症候群については,すでに尿中排泄ムコ多糖に著しい低硫酸化の見られることを明らかと

した。この知見をもとに,皮膚由来の線維芽細胞の産生する硫酸化ムコ多糖の硫酸化に関し

た実験を行って,Lowe 症候群患者由来の細胞では著しい低硫酸化が起こっていることを認

めた。そこで,硫酸化に関連した酵素,すなわち,活性硫酸合成酵素,硫酸基転移酵素などに

ついて調べたところ,これらの酵素活性には異常がなく,活性硫酸を分解する酵素活性が患

者細胞では正常者細胞の約 10倍と高いことが明らかになった。本酵素活性は今までに報告

されている活性硫酸の分解に働く酵素,すなわち,アリルスルファターゼや可溶性酵素とは

性格を異にするものであった。活性硫酸の分解酵素についてラットを用いた組織分布,細胞

内分布の実験から,Lowe 症候群患者で高い活性を有す酵素は,一般にヌクレオチドの分解

に働くといわれているヌクレオチドピロホスファターゼの一種であることを明らかにした。

本酵素は軟骨,角膜,腎臓,肝臓に高い比活性で存在すること,また細胞内では原形質膜と小

胞体において活性が高かった。Lowe 症候群では本酵素の活性亢進により細胞内の活性硫酸

の濃度低下が生じたものと考えられる。 


