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緒 言

無 カ タ ラー ゼ 血 液 症acatalasemia40),48),57),

62)(以 下
,無 「カ」 血症 と略記 す る)は 体 内 カ

タ ラー ゼ生 成 に関 与す る異常 遺伝 子 の ホモ接合

体 の体 質 異常者 で あ り,昭 和21年(1946),高 原

に よ り発 見 されて 以来,今 日まで53家 系108例 が

報 告 され て い る(表1).

一般 に,あ る形質 につ いて劣性 遺 伝子 のヘ テ

ロ接合 体 を対 立す る優性 遺伝 子の ホモ接合 体 と

識別す るこ とは 困難 で あ るが,無 「カ」 血症 に

お いて は本症 の異 常遺伝 子 をへ テ ロの型 で保 有

す る個 体 を血 液 中の カ タラーゼ 量 の定 量 とい う

酵 素化 学 的方 法 に よ り比較 的,簡 単 な方 法で 検

出で きる.す な わ ち,無 「カ」 血症 の異 常遺 伝

子のヘ テロ接合 体 は血 中 カ タラーゼ 量 が正常 値

の半 量で あ り,こ の個体 は低 カ タラーゼ 血液 症

hypocatalasemia(以 下,低 「カ」血症 と略記 す

る)と 名 付 け られ る(図1参 照).従 って,血 中

カ タラーゼ 量 の定量 に よる低 「カ」 血症 者検 出

の 集 団選 別検 査screening testを 行 な うこ とに

よ り,特 定の 人 口集 団popu1ation中 の本症 遺伝

子頻 度 の実 測 を行 な うことは,人 類遺 伝 学上,

極 め て有意 義 な研 究手段 と考 え られ る.こ の こ

表1　 無 「カ」血症者家系および症例数

図1.無 「カ」血 症 の 一 般 遺伝 形 式
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表2　 各地域における集団選別検査成績

表3　 各地域における低 「カ」血症者の頻度
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図2.家 系4873)

図3.家 系4974)

図4.家 系5075)

図5.家 系5277)

図6.家 系5378)

図7.家 系5176)
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表4　 無 「カ」血症家系一覧(昭 和60年 末現在)
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図8.無 「カ」血症53家 系の分布

(数字 は発見順 にしたがった家系番号)

とか ら,岡 山大学 医学 部耳 鼻 咽喉科 で は無 「カ」

血症症 例 の発 見 ・収 集 と低 「カ」血 症者摘 発 の

集団選別 検 査 を国 内,国 外 に わた って広 く行 な

って きた.45),46),49),59),65),66),67),68),72)

本論文 では昭 和60年 末 現在 にお け る無 「カ」

血症 報告 例,お よび低 「カ」血症 集 団選別 検査

成績 を整 理 報告 す る.

調 査方 法 お よび成績

低 「カ」血症 者 集 団選別 検査 にはHerbert法
12)を改変 した簡 易法K

obara法34)を 用 い た.こ

の方 法 に よ り選別 され た個 体 につ い て本 人お よ

び そ の家 族 の 血 液 カ タ ラー ゼ 値 をHerbert法

によ り測 定 して最 終 的判 定 を行 なっ た.

無 「カ」血症 例 につ い て は 自験例 お よび報 告

例文 献 につ いて可能 な限 り詳細 な分 析 を行 な っ

た.無 「カ」 血症 例 の発見 は,主 として歯科 口

腔 患者 の,い わ ゆ る,オ キ シフル テス トに よ っ

てい たが,昭 和30年 頃 か ら無症候 型 の報告 例 が

現 われ,歯 科,耳 鼻 科臨 床 にお け る偶 然の機 会

の発 見例 が増加 した.ま た ス ク リー ニ ン グで発

見 された家 系の 家族 中 よ り無 「カ」 血症 の発 見

され た例 も存在 した.66)

低 「カ」 血症集 団選 別検査

昭 和49年 以後 に報 告 され た選別 検査 の報告 例

は次 の とお りで ある.

1)イ ラ ン国 マザ ンダラニ ア族

被 検 者数1043名 中,低 「カ」血症 者7名(0.67%)

2)イ ラン国 グイ ラニ ア族

被 検 者数993名 中,低 「カ」血症者5名(0.50%)

以上 の成 績 を昭和34年 以降,当 教 室 が行 な っ

た 集 団 選 別 検 査 の 成 績,お よ び 広 島,長 崎

ABCCの 実施 した検査 成績 に加 えれ ば表2,お

よび 表3の よ うにな る.

無 「カ」 血症 者 は前 回の昭 和47年 度 お よび昭

和48年 度調 査集 計以 後, 6家 系11症 例 が新 た に

報 告 され た.
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この うち,本 邦 にお け る報告 例 は5家 系9症

例で ある.昭 和48年 東京 で発 見 され た福 島県郡

山市 出身 の26歳 女性 を発 端者 とす る家系4974).

昭和52年 東京 で発 見 され た31歳 女 性 を発 端 者 と

す る家系5075).昭 和55年 青森 県入 戸市 で発 見 さ

れ た53歳 女性 を発端 者 とす る家系5277).昭 和57

年長 野 県伊 那市 の1歳 女 児 を発端 者 とす る家 系

5378).そ れ ぞれの 家系 図 を図2か ら図6ま で に

示 す.

また, 1979年(昭 和54年)に はペ ル ー よ り10

歳 と11歳 男 児の 同胞症 例 が報告 され た.こ れ は

南 ア メ リカ州 にお ける最初 の 報告 例 であ る76).

そ の家系 図 を図7に 示す.

表4,お よび図8に,昭 和60年 末 にお け る無

「カ」 血 症家 系の 一覧
,お よび分 布 図 を示 した.

考 察

前 回 の調 査 集 計 まで に 日本 国 外 にお け る低

「カ」 血症 の集 団選 別検 査 は東 ア ジア と米 国ハ

ワイ州 の オア フ島 にお いて行 なわれ た.オ ア フ

島に お ける調査 の結 果17名 の低 「カ」 血症 例 が

みい だ された.し か しなが ら人種 別の 集計 に は

到 らなか っ た.

1972年 に イラ ンで大倉 らが行 な った低 「カ」

血症 の集 団選 別検査 は 東ア ジア以外 で行 なわ れ

た単一 民族 の最 初 の報告 で あ る.イ ラ ン人に属

す るマザ ン ダラニ ア族 とグイ ラニ ア族 にお ける

コー カソイ ドと新 モ ン ゴロイ ドの遺伝 的影 響 を

調査 す るため の血液検 査 の 一つ と して低 「カ」

血症 の集 団選別検 査 が行 なわれ た.イ ラ ンの カ

ス ピ海 南岸 の 中東部 にマ ザ ンダ ラニ ア族 が,中

西部 にグ イラニ ア族 が居住 して い る.大 倉 らは

諸種 の血 液検査 の結 果 か ら両族 は新 モ ンゴ ロイ

ドとコー カソイ ドの影 響 を と もに受 けて い る と

し,「 無 「カ」血 症遺 伝 子の分 布 は新 モ ン ゴロ イ

ドに近 似 して い る と報告 して い る.

ペ ルー で発見 され た無 「カ」血 症 の 同胞2例

76)は南 ア メ リカ州 にお ける最初 の 報告 例 で ある
.

この兄 弟 はイ ンデ ィオ と白人 の混 血の メステ ィ

ソで ある.イ ンデ ィオは 人類学 的 に 旧モ ン ゴロ

イ ドに属 す るの で,こ の発 見 は無 「カ」血症 遺

伝子 が新 モ ン ゴロイ ドのみ な らず 旧モ ン ゴロイ

ドに も分布 して いる こ とを示 して いる と思 わ れ

た.

結 語

昭和60年 末 まで に行 なわれ た,無 「カ」 血症 者,

低 「カ」血症 者摘 発の 集団選 別検 査成 績 の報 告

の集計 を行 なっ た.

昭和60年 末 にお け る無 「カ」血 症の 報告 例 は

53家 系108名 で あ り,低 「カ」 血症 は調 査 人 員

119759名 中284名 で あ る.

なお,本 調査 の経 費 は昭和60年 度文部 省科 学

研 究 費特定疾 患(2)によ った.
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The authors reported the results of a field survey of acatalasemia and hypocatalasemia 
conducted from 1949 through 1985. Six families and eleven cases of acatalasemia and 
twelve hypocatalasemia cases were added to the statistics reported in 1976. As a result, 
the total number of reported acatalasemias became 108 cases in 53 families as of the end 
of 1985.


