






遺伝性ムコ多糖代謝異常症は、酸性ムコ多糖の分解に関与するリソソーム酵素の異常によ

り発症する先天性代謝異常症である。本症は出生 26,000 に 1 人の割合で発症し、先天代

謝異常症の中では比較的多い疾患である。しかも本症は臨床的には 1歳から 5歳頃に診断

される症例が多く、確定診断時には弟妹の発症をみている場合も少なくない。一方ムコ多

糖症の治療として現在骨髄移植が行なわれているが、その経験から乳児期早期の骨髄移植

がより効果的であることが実証されてきている。以上より、ムコ多糖症では症状発現前の

乳児期マス・スクリーニングによる早期診断が重要であり、その方法の開発は急務である。

最近、1,9-dimethylmethylene Blue を用いた簡易な尿中ムコ多糖の測定法(DMB 法)が報告

され、マス・スクリーニングヘの応用が試み始められている。

本研究では DMB を用いたムコ多糖症の診断法を改良し、乳児期を対象としたマス・スクリ

ーニング法へ応用し得る可能性を検討した。


