








最近の有機酸代謝異常の分野における発展は目覚ましく,すでに 50 種ほどの疾患が確認さ

れている。その臨床像も明らかになりつつあり,また生化学的障害に基づく治療法の開発も

進んでいる。われわれもその代表的疾患であるプロピオン酸血症,およびメチルマロン酸尿

症においてカルニチン療法が有効であることを報告してきた 1)。すなわち患児にカルニチ

ンを投与した場合,尿中に多量のプロピオニルカルニチンを検出したが,これは患児組織の

ミトコンドリア内に蓄積された toxicなプロピオニル CoA はカルニチンアセチルトランス

フェラーゼの働きによりカルニチンと結合してプロピオニルカルニチンとなり,ミトコン

ドリア内膜を通過することで外へ輸送され,尿中に排泄されるというものである。 

ところで現在主に行われている治療ではプロピオニル CoA の前駆アミノ酸を制限するため

容易に低蛋白栄養となり,旺盛な発育期の,特に脳の発達におよぼす影響が懸念されている。

そこでこの問題を考える上でカルニチンの投与量とプロピオニルカルニチンの尿中排泄量

との関係をみることが必要であり,今回その検索を行った。また患児羊水中におけるプロピ

オニルカルニチン濃度を測定したところ興味ある成績を得たので合わせて報告する。 


