






研究目的 

分岐鎖ケト酸脱水素酵素複合体(BCKDH complex)は,メープルシロップ尿症(MSUD)の欠損酵

素である。この BCKDH complex の第 1構成成分の分岐鎖ケト酸脱水素酵素は,特異的キナー

ゼによりリン酸化されて不活性型に,また逆に,特異的ホスファターゼにより脱リン酸化さ

れて活性型に変換される(1-4)。このキナーゼの阻害剤であるα一クロロイソカプロン酸

(α一 Clic)が,キナーゼを阻害することにより BCKDH complex を活性化することが知られ

ている(5,6)｡昨年度,我々は,培養皮膚線維芽細胞を用いて BCKDH complex の活性測定法お

よびα一ClicによるBCKDH complexの活性化法を確立し報告した(7)｡本年度はこの方法を

用いて,MSUD患者由来の培養皮膚線維芽細胞のBCKDH complex 活性を測定し,その臨床的意

義について検討した。 


