




研究目的 

メープルシロップ尿症(MSUD)は branchedchain ketoacid dehydrogenase complex(BCKAD)

の先天性障害による常染色体劣性遺伝性疾患である。この酵素 BCKAD は 3 つのコンポーネ

ントから成り，他に幾つかの Co ファクターを必要とする。本症の残存酵素活性と病型の間

には一定の関係があるといわれている。今回,我々は相補性分析の手法を用いて遺伝的異質

性について検討した。 


