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研究要旨 

 同種骨髄移植後のゴーシェ病 III 型患者に対しムコソルバン療法を開始するにあたって、

治療前判定を行なった。神経症状の進行は思春期半ばまで抑制されており、BMT が臨床

症状の進行緩和効果がある可能性が示唆された。ムコソルバン添加時の患者皮膚線維芽細

胞では GBA 酵素活性が上昇しており、眼球運動やミオクローヌスの改善を指標に、ムコ

ソルバン療法を導入し、効果判定を行なっていく。 
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Ａ．研究目的 

 ゴーシェ病の治療としては、現在、骨髄移植、

酵素補充療法が行われているが、いずれの治療法

も神経症状の改善には効果が乏しいと考えられ

る。III 型の骨髄移植症例に対してムコソルバン

療法の効果に期待している。今回、ムコソルバン

療法導入にあたり、治療前判定を試みた。 

 

Ｂ．研究方法 

対象は、4 歳時に実兄をドナーとして骨髄移植

が行われた 25 歳のゴーシェ病 III 型の女性。 

 

Ｃ．研究成果   

【症例の概要】 

 9 ヶ月時、喉頭痙攣で発症。3 歳 7 ヶ月時、酵

素診断（β-グルコシダーゼ活性低下）および遺

伝子解析（D409H/IVS10-1）の結果、Gaucher

病Ⅲ型と確定。4 歳 0 ヶ月時に脾臓摘出後に同種

骨髄移植を施行されている。移植後 13 年 6 ヶ月

経過時には、ドナー細胞（野生型ホモ）が 100％

であり、酵素活性はドナーと同レベルであり、ド

ナー細胞の持続的生着が確認された。15 歳前後

から歩行障害が出現し、18 歳以降は筋緊張が強

くなり、その後も意識消失や全身性の強直発作を

時に認めた。20 歳から 1 年 5 ヶ月間、酵素補充

療法を行ったが神経症状は不変であったことか

ら中止した。現在は、不随意運動、強直発作のた

め座位保持が不可能で、主に腹臥位の状態で生活

している。 

 

① リンパ球酵素活性測定 

 GBA 酵素活性は 4.72nmol/mg protein/h 

(ref.4.69±1.06)であり、同時に測定した 

β-gal 活性は 229.7(ref.127.8±33.6),β-Hex 活性は

2081.6(ref.1679±578))であった。 

開始前のリンパ球 GBA 酵素活性は正常であり、

ムコソルバン添加時の培養皮膚線維芽細胞にお

ける GBA 酵素活性は約 1.5 倍に増加した。上記

より in vivo では、本症例でのムコソルバンの有

効性が示唆された。 

 

② 眼球運動・対光反射 

 追視はゆっくりであれば左右はほぼ制限なく

可能、速い動きは特に右方で追視不可。下方は動



かすことができるが、上方は動かせない。眼振な

し。対光反射は左でやや緩慢であったが、有意な

左右差なし。赤色刺激の潜時（T1）は 2.0～2.3SD

と極々軽度遅延していたが、縮瞳率はコントロー

ルに比し有意差なく、青色刺激への反応は正常で

あった。 

③ 認知機能評価 

WAIS-Ⅲ:言語性 IQ;55、動作性 IQ;算出不可、全

IQ;算出不可 (言語理解:54、知覚統合:54、作動

記憶:54、処理速度:算出不可) 

④ 神経学的所見 

眼球運動:追視はゆっくりであれば左右はほぼ制

限なく可能、速い動きは特に右方で追視不可。下

方は動かすことができるが、上方は動かせない

(供覧)。眼振なし。対光反射はやや左が緩慢。 

顔面筋麻痺なし、表情は乏しい。顔面知覚の異常

なし。僧帽筋・胸鎖乳突筋:自動運動は不可。 

嚥下障害あり、ストローで飲むことは不可。 

口の開閉、舌突出は可能だが不完全。 

舌偏倚なし、舌萎縮なし、線維束性収縮あり。 

 

Ｄ. 考察 

  幼児期に同種骨髄移植を行なったが 15 歳前後

から神経症状の進行、増悪を認めている症例であ

る。ドナー細胞の持続的生着があるにもかかわら

ず ADL の低下を認めており、神経系への BMT

の効果が限定的であることが示唆された。一方で

対光反射の異常はごく軽度であり、肝脾腫は無く、

臓器によるBMTの効果に差があると考えられた。

患者皮膚線維芽細胞ではムコソルバンに対する

酵素活性の上昇が確認されており、神経症状への

効果を期待しうると考えられた。赤色刺激を用い

た対光反射の潜時が改善してくれば治療のマー

カーとしては有用と考えられる。 

 

Ｅ. 結論 

 Gaucher 病Ⅲ型の臨床像はかなり多様性に富

むためBMTの効果を評価するのは困難であるが、

本患者はⅢ型の既報例と比較して、思春期中盤以

降の神経症状の進行は相対的に遅いと考えられ

る。BMT は一定の効果を得られたと考えられる

が、眼球運動やミオクローヌスの改善を指標に、

本症例に対してムコソルバンの効果を検証して

いく予定である。 
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