




ガスリーチストで血中高ロイシンが指摘されながら,臨床的には新生児期に著明な症状が

みられないため,何らの処置も施されていなかった男児が,4 ヵ月頃から頻繁に発作を繰り

返すようになり,転院を繰り返していて,7 生月に久留米大学附属病院小児科に入院した。

生化学検査の結果,ロイシン,バリン高値が改めて確認され,楓糖尿症(MSUD)が強く疑われ

て,精密検査のため GC/MS 分析による尿中有機酸の分析を試みた。 

尿中有機酸には,MSUD に特徴的な分枝鎖アミノ酸由来の分枝鎖α-ケト酸類と分枝鎖α-ヒ

ドロキシ酸類が大量に検出された他,多量の乳酸とα-ケトグルタール酸とが検出された。

分枝鎖α-ケト酸と分枝鎖α-ヒドロキシ酸類が検出されたことから,当初予想された MSUD

の可能性が強しとして,分枝鎖アミノ酸類の制限がおこなわれたが,前記α-ケト酸類とα-

ヒドロキシ酸類は殆ど消失したにもかかわらず,乳酸とα-ケトグルタール酸は高値の儘で

,また臨床症状も殆ど改善しなかった。したがって,本患児は MSUD と考え難く,ピルビン酸

脱水素酵素の欠損に因るものと推定した。高乳酸血症をきたす代謝異常症には,この他糖新

生系酵素の欠損や,クエン酸回路の酵素欠損が知られている。 

以上 3つの高乳酸血症を伴う疾患の中,異常代謝産物の種類から,ピルビン酸脱水素酵素複

合体の欠損と考えるのが最も妥当で,特にα-ケトグルタール酸と分枝鎖α-ケト酸類が同

時に蓄積することから,これらα-ケト酸類の異化に共通の酵素の欠損が予想された。ピル

ビン酸脱水素酵素複合体の中で,そのような条件を満たすのは,E3 サブユニットのジヒド

ロリポイル・デヒドロゲナーゼだけで,本酵素はα-ケトグルタール酸デヒドロゲナーゼお

よび分枝鎖α-ケト酸デヒドロゲナ-ゼと同一であることが知られている。したがって,本患

児の前述の生化学的所見は,本酵素の欠損で明瞭に説明できる。 


