










研究目的 

メープルシロップ尿症(以下MSUD)には臨床的に5つの表現型が存在することが知られてい

る。今まで,MSUD 患者由来の皮膚線維芽細胞について,intact cell を用いたり,disrupted 

cell を用いたりして,分岐鎖ケト酸脱水素酵素(以下 BCKDH)の速度対基質濃度曲線の

ki-neticsを調べてあるが,いずれも高い基質濃度を用いてあり,精製酵素のKm値に近い低

濃度の範囲まで調べた報告は少ない。しかも,従来の報告は,古典型,サイアミン反応型の症

例を中心に調べてあるが,間歓型および中間型に対する詳細な検討はない。さらに,我国で,

新生児マススクリーニングにより発見された MSUDの症例の中には,必ずしも 5つの表現型

に当てはまらないものが存在することも指摘されている。 

そこで,我々は皮膚線維芽細胞ではなく,EB virus により株化した MSUD 患者由来のリンパ

芽球を用い,以前報告されているよりも低濃度の基質を用いて BCKDH の kinetics を調べ,

臨床表現型との相関について検討してみた。 


