




有機酸代謝異常症の代表的疾患であるメチルマロン酸尿症は,methylmalonyl CoA が

suc-cinyl CoA に代謝されるステップの障害で引き起こされ,重篤な代謝性アシドーシスを

きたす。原因として,アポ酵素である methylmalony CoA mutase の欠損による場合と,補酵

素であるVB12の代謝異常による場合があり,臨床的にもVB12反応性と不応性とが区別され

る。最近,われわれはVB12 不応性メチルマロン酸尿症の 1例を経験し,その保因者診断の可

能性について検討した。 


