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Ａ．研究目的             

最近、ミトコンドリア呼吸鎖異常症の分子病理

の解明が進んできている。 

いろいろな先天代謝異常症（Wilson 病、メチル

マロン酸血症、PDHC 欠損症など）やパーキンソ

ン病などでも呼吸鎖の低下が起こることが知ら

れている。 

ライソゾーム病における、ミトコンドリア機能

の研究はその研究の端緒についたばかりである。 

千葉県こども病院で治療管理しているライソゾ

ーム病症例におけるミトコンドリア呼吸鎖活性

の検討を行ったので報告する。 

Ｂ．研究方法 

細胞外フラックスアナライザーを用いて 8 例の

ライソゾーム病症例の OxygenConsumption Rate 

(OCR)を測定した。症例はゴーシェ病３例、テイ

ザックス病２例、ムコ多糖症Ⅱ型１礼、ムコ多

糖症ⅢＢ１例、アイセル病１例である。 

（倫理面への配慮） 

患者個人が特定されない方法で、研究報告など

行う                   

Ｃ．研究結果             

 OxygenConsumption Rate (OCR)を測定した 8

例のライソゾーム病症例のうち 3 例に OCR の低

下を認めた。これ結果を表１に示す。 

 

Ｄ．考察               

これまでの研究で線維芽細胞においてはミトコ

ンドリア呼吸鎖活性の低下を見た症例はなかっ

たが、直接的な呼吸鎖活性の測定法である OCR

では低下のみられた症例が存在した。今後多数

の症例に対しての検討が必要かと考えられた。 

ゴーシェ病に限らず、ライソゾーム病において

は機能障害を呈するライソゾームが、同じ細胞

内小器官であるミトコンドリアに大きな影響を

与えている可能性が考えられる 

 

Ｅ．結論               

今後ゴーシェ病はもとより、ライソゾーム病全

般においてミトコンドリア機能の検討を行って

いくことは、ライソゾーム病の病態の解明に大

きな寄与をすることと考えられる。 

                   

Ｆ．研究発表 

 1.  論文発表 

  

 2.  学会発表 

                   

研究要旨 

細胞外フラックスアナライザーを用いて 8 例のライソゾーム病症例の OxygenConsumption 

Rate (OCR)を測定した。症例はゴーシェ病３例、テイザックス病２例、ムコ多糖症Ⅱ型１例、

ムコ多糖症ⅢＢ１例、アイセル病１例である。そのうち３例の症例に OCR の低下を認めた。ラ

イソゾーム病においては機能障害を呈するライソゾームが、同じ細胞内小器官であるミトコン

ドリアに大きな影響を与えている可能性が考えられる 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。）  

 1. 特許取得 

 なし 

 2. 実用新案登録 

 なし 

3.その他 
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表 １ ： 8 例 の ラ イ ソ ゾ ー ム 病 症 例 の

OxygenConsumption Rate (OCR)測定結果 

 

 

 


