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A. 研究目的 
 ミ エ ロ ペ ル オ キ シ ダ ー ゼ
（Myeloperoxidase: MPO）は、好中球お
よび単球の細胞質内顆粒に存在する酵素
タンパクである。活性酸素の代謝酵素とし
て、NADPHオキシダーゼで産生されたス
ーパーオキシドが過酸化水素に変換され、
次亜塩素酸が産生される反応を触媒する。
したがって、先天的にMPOが欠損すると
殺菌能の低下が引き起こされる可能性が
ある。ただし、MPO欠損症では、同じ殺
菌能の異常に起因する慢性肉芽腫症と異
なり、重篤な感染症を認めることはまれで
ある。約 5%の患者でカンジダ感染を認め
るが、無症状で経過し偶然発見されること
が多い。 

 MPO欠損症は常染色体劣性遺伝形式を
示し、その頻度は米国では、MPO完全欠
損が 4000人に 1人、部分欠損が 2100人
に 1 人とされる。我が国では完全欠損は
57135人に 1人、部分欠損は 17501人に
1 人と米国に比べ発生頻度は低いものの、
他の免疫不全症に比べると高い頻度の疾
患といえる。 
 近年、自動白血球分類機は、ペルオキシ
ダーゼの染色性により好中球を識別する
ため MPO 欠損症が発見されやすい環境
にある。しかしこれまでMPO欠損症の診
断基準は十分に整備されていなかった。本
研究では、的確な診断に基づいた標準的な
医療を提供するために、MPO欠損症の診
断基準の作成を行った。 

研究要旨 
 ミエロペルオキシダーゼ欠損症（Myeloperoxidase deficiency: MPO 欠損症）は、
好中球ならびに単球 lysosome顆粒酵素の一つである MPOの欠損のため殺菌能が低下
する疾患である。常染色体性劣性遺伝形式を示し、原因遺伝子は 17 番染色体長腕上
にある MPO である。カンジダに対する易感染性を特徴とするが、無症状で経過し偶
然発見される症例が多いことが知られている。約 5%の例でカンジダ症を認めるとさ
れる。それ以外の易感染性は知られていない。PO 活性を用いる白血球分画検査では、
MPO 活性のない異常な分画として認識される。この際、好酸球 PO 活性が正常である
ことが特徴である。末梢血スメアを用いた MPO 染色は陰性となる。好中球殺菌能に
おける MPO の役割は補助的であり、この欠損によりカンジダ症以外の感染症が重篤
化することはない。カンジダ症を合併した場合には適切な抗真菌剤による治療が必
要となるが、それ以外の場合には特別の治療を要しない。本研究では、国内外でこ
れまで集められた知見をもとに、MPO 欠損症の診断基準の作成を行った。診断基準の
整備により質の高いエビデンスが収集可能となると考えられた。 
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点との連携により、確定診断に必須である
原因蛋白の欠損や機能異常の証明、遺伝子
解析などを担っている。このような診療体
制の整備により、医療水準の向上、患者や
その家族の生活の質の向上に寄与するこ
とが期待される。さらに近年、MPO欠損
症は、炎症性疾患や動脈硬化症など多彩な
疾患との関連が指摘されている。今回の診
断基準の整備により、易感染性以外に
MPO欠損が及ぼす病態への理解が進むこ
とが期待される。 
 
E. 結論 
 MPO欠損症の診断基準の作成を行った。
質の高いエビデンスが収集可能となり、診
療ガイドライン確立に向けた基盤が整備
された。 
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