




私たちは先天性有機酸代謝異常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

酸尿症の治療法の一つとしてカルニチンが有効であることを実証して来た。即ち患児にカ

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,これはミト

コンドリア内に蓄積された toxic なプロピオニル CoA は carnitine acetyltransferase の

働きにより,投与された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転送され,尿中に排泄されるというものである 1)。ところ

で現在主に行な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,特に脳の発達に及ぼす影響が懸念される。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

関係をみることが重要であり,今回以下の検索を行なった。 


