












要約 

兄は Fanconi 症候群で発症、妹はマススクリーニングの高 galactose 血症が発端となった

糖原病 XI 型の兄妹例を報告し、併せて肝のグリコーゲン及びガラクトース代謝につき検討

を行った。その結果、グリコーゲン及びガラクトース代謝系の酵素活性は in vitro で全て

正常、galactose oxidation defect があること、glucagon、adrenalinの in vi-tro での

負荷で phosphory1ase 活性化が認められないことがわかった。 


