




先天性乳酸アシドーシスは比較的多くみられる小児期の代謝異常症であるが,その病因は

様々であり有機酸代謝異常に基づく二次的のものからピルビン酸代謝に関与する酵素

(pyruvatecarboxylase,pyruvate dehydrogenase complex,etc)の欠損症が知られている。

その臨床症状,経過も多様であり臨床症状から病因を診断することは困難であり酵素レベ

ルでの診断が必要である。 

従来ピルビン酸カルボキシラーゼ(PC)欠損症の診断は生検肝組織,培養皮膚線維芽細胞が

用いられてきたが,最近 Atkin らは末梢白血球を用いて PC 活性が測定可能であると報告し

た。しかしわれわれが試みた結果では末梢白血球中PC 活性は極めて低く,正常と患者とを

区別することは困難であると思われる。末梢白血球中の PC は主としてリンパ球に存在する

ことから,われわれは末梢白血球よりリンパ球を分離し PHA(phytohemagglutin)で芽球化

し PC 活性を測定する方法を検討した。 


