










 

 我々は最近同一家系内に発症したメチルマロン酸血症の二例(兄妹例)につい

て第 2例目に対し母の妊娠中の尿中メチルマロン酸排泄量を追跡することによ

って出生前診断することに成功したので報告する。 

 しかし残念ながら VB12 反応型や VB12 活性化障害型ではなかったため妊娠中

の母体への VBl2 大量投与は奏功せず,出生後に特殊調整粉乳による食餌療法を

行ったが生後 124 日目に感染症を併発して死亡した。 


