








はじめに 

先天性有機酸代謝異常症の多くはガスクロマトグラフィー,高速液体クロマトグラフィー

およびカルボン酸分析計により診断が可能になり,多くのメチルマロン酸尿症,プロピオン

酸血症などが見つけられ報告,治療されるようになってきた 1)2)。しかし先天性有機酸代

謝異常症のなかでもっとも多く発見される先天性高乳酸血症については,その多くが詳細

な診断がされず,さらに根本的な治療法についてはほとんど検討されていない。そこで高乳

酸血症に対するわれわれの行っている診断方法とそれによりみつかった NADH-CoQ 

reductase 欠損の 2症例について報告する。 


