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Ａ．研究目的             

これまで遺伝性ガラクトース血症に
は、I, II, III型の３疾患が知られて
いたが、昨年、新たな遺伝性ガラクト
ース血症としてIV型を報告した(1)。
IV型ガラクトース血症は、GALM遺伝子
変異により発症し、新規疾患であり、
診断方法や治療方法が確立していない
ため、診断基準や診療ガイドラインの
確立に必要な臨床データを収集するこ
とを目的とする。 
 

Ｂ．研究方法 

まず、今年は症例の収集を行なった。高

ガラクトース血症を呈する新生児は、血中

ガラクトース（Gal）濃度のスクリーニン

グにより発見される。陽性者の精査時に、

１）一過性高ガラクトース血症が否定され

ること、２）ボイトラー法でI型が否定さ

れること、３）遺伝子検査でII, III型が

否定されること、４）二次性高ガラクトー

ス血症が否定されること、の基準で症例を

収集した。収集した症例のGALM遺伝子の変

異をサンガー法にて検索することで、確定

診断を行なった。計10症例を収集し、臨床

所見の検討を行なった。 
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本研究は、東北大学病院倫理委員会により

承認されている（「希少未診断疾患に対する

診断プログラムの開発に関する研究」承認番

号 2018-2-139、「ガラクトース異性体代謝産

物の測定」承認番号 2017-1-108）。 

                   

Ｃ．研究結果             

10例中1例で白内障を認めた。臨床
検査所見では、血中GAL-1-P/GAL濃度
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図１.ガラクトース血症IV型における血
中 Gal-1-P/Gal 比 



比が低値という特徴があり、この点で
II型や門脈体循環シャント症例に類似
していた（図1）。 
 

Ｄ．考察               

現在のところ、ガラクトース血症
IV 型の診断として、末梢血を用いた
酵素診断や血漿を用いた化学診断は
確立していないため、GALM の遺伝子
変異を検索する遺伝子検査を実施す
る必要がある。今回の検討により、ガ
ラクトース血症 IV 型では、血中 GAL-
1-P/GAL 濃度比が低値であることが
明らかになり、今後の本症の診断に有
用と考えられた。 
 
Ｅ．結論               

遺伝性ガラクトース血症 IV 型とい
う新しい疾患を見出し、診断に有用な
臨床検査を検討し、血中 GAL-1-P/GAL
濃度比の低値が特徴的であることを
見出した。 
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