














緒言 

遺伝性高チロジン血症Ⅰ型は,肝腎型高チロジン血症とも呼ばれ,比較的発生頻度の高い先

天性代謝異常症の 1つである。本疾患は生後まもなくから重症の肝および腎障害を伴なっ

て発症し,多くの場合は幼児期の比較的早期に死亡し,慢性型に移行した場合でも小児期に

肝硬変や肝ガンを併発して死亡する例が多く,これまでに報告されている生存例の最年長

患者は 26 歳である 1)。本疾患では,チロジン異化中間体の p-hydroxyphenylpyruvate(pHP

PA),p-hy-droxypheny11actate(pHPLA)と phydroxyphenylacetate(pHPAA)が尿中に大量に

排泄されるため,当初 P-hydroxyphenylpyruvate dioxygenase(P-HPPA oxidase)の欠損が

その病因と考えられてきた｡事実,本疾患では本酵素活性の低下していることが in vitro

の実験によって確められた 2)4)。しかし,1977 年に Lindblad ら 1)が本症患者尿中に su ㏄

inyIacetone(SA)およびsu㏄inylacetoacetate(SAA)が異常排泄されることを発見し,本症

の主因は fumarylacetoacetase(FAH)欠損のためであろうと推測し,in vitro で本酵素活性

の低下を証明して以来,肝のFAHの活性低下を伴った症例が相次いで報告され,現在ではFA

H の障害を主因とする説が有力である 2)～10)。しかし,わが国ではこれまで高チロジン血

症Ⅰ型患者尿に SA および SAAを検出した報告例はない。今回,われわれは肝,腎障害を伴っ

た高チロジン血症Ⅰ型患者4例について尿中有機酸を精査し,2例の慢性型と考えられる患

者尿中にわが国では初めて SA と SAA を検出した。しかし,残りの急性型患者 2 例では SA

も SAA も検出できなかった。その詳細と,2 つの高チロジン血症Ⅰ型の違いについて,若干

の考察を加えて報告する。 


