






〔目的〕 

最近，アメリカの Wolf らにより,遅発型の Multiple carboxylase deficiency が biotinid

aseの欠損によりひき起こされることが明らかになり,この疾患をBiotinidase欠損症と呼

ぶようになった。本疾患では,出生直後から酵素活性の異常が認められるが,実際には,発見

が遅れ,不可逆的な脳障害を示す例もある。しかし,早期に発見できれば治療は可能であり,

外国の例では,発生頻度も 1～数万人に1人と言われている。我が国における発生頻度など

はまだ不明であり,スクリーニングの必要性についても今後の検討が必要であるが,今回予

備的研究を行ない,一般新生児検体にも応用したので報告する。 


