








 

ホモシスチン尿症とは含硫アミノ酸のメチオニンの代謝に関連した種々の酵素の先天的あ

るいは後天的な障害症の総称である。遺伝的、先天的なホモシスチン尿症の中で最も多い

のはホモシスチンをシスタチオニンに変換する過程を触媒する酵素、シスタチオニン合成

酵素の障害症であり、その他にホモシスチンからメチオニンヘの変換に関与する酵素の障

害や補酵素としての VB12 の合成障害に基づくものも知られている。 

 シスタチオニン合成酵素障害症においては骨変化、水晶体脱臼、知能障害などを認め、

重篤な合併症として動静脈の血栓、栓塞が知られており、また、ホモシスチンの前駆物質

であるメチオニンの上昇が認められる。本症はホモシスチン尿症の 90%以上を占めており、

早期にシスチン添加低メチオニン食を与えることによって正常な発育が可能なので、新生

児期に血中メチオニンを測定し、早期に発見する試みが行われている。わが国では、昭和

52 年から公費による先天性代謝異常症の新生児マス・スクリーニングが開始され、これま

でに 4 例のホモシスチン尿症が発見されているが、早期に治療を開始したにも拘わらず 1

例は生後 39 日目に肺出血で、また、1 例は 59 日目に肺硬塞で死亡している。本症では高

頻度に血栓、栓塞が認められるが、その成因はまだ明らかでない。例えば、本症患者の血

小板の凝集能や粘着能、血小板寿命など種々の血小板機能について検索が行われているが、

その結果は様々でいづれが原因と決めるだけの data は集積されていない。 


