




緒言 

プロピオン酸血症(以下本症)は Propionyl CoA carboxylase の遺伝的欠損による先天性代

謝異常症である。典型的な症例は新生児期早期に嘔吐,哺乳力低下,筋緊張低下などの症状

で発症し,適切な治療がなされなければ生後数日間で死亡することが多い。生化学的には代

謝性酸血症,高グリシン血症,高アンモニア(以下 NH3)血症が特徴的である。今回我々は酸

血症が著明でなく,高 NH3 血症を契機に発見された本症の 4例を経験し,異常新生児に対す

る血中 NH3のスクリーニングが有機酸代謝異常症の早期発見にきわめて有用であると考え

られたのでここに報告する。 


