








研究目的 

新生児マススクリーニング検査の対象疾患であるメープルシロップ尿症は,臨床経過ある

いは欠損酵素である分岐鎖ケト酵脱水素酵素複合体(BKDHC)の残存活性により,5 つの病型

に分類される(1)。この BKDHC の第 1構成成分である分岐鎖ケト酸脱炭酸酵素は特殊なキナ

ーゼによりワン酸化されて不活性型に,また逆にホスファターゼにより脱リン酸化され活

性型に変換される(2,3､4)。この活性調節は,動物組織において確かめられているが,人の組

織あるいは培養皮膚線維芽細胞においては未だ検討されていない。さて,α-クロロイソカ

プロン酸(α－cIic)は,特殊なキナーゼの阻害剤であることが知られている(5)。したがっ

て,α-clic がキナーゼを阻害することにより BKDHCを活性化することが推測される。そこ

で,私達はメープルシロップ尿症の異質性をBKDHC活性およびBKDHC活性調節の面から研究

するために,培養皮膚線維芽細胞を用いてBKDHC活性測定法およびα-clicによるBKDHCの

活性化について検討した。 


