








要約:Multiple carboxylase 欠損症の 2例の診断上の問題点について報告した。1例は,無

症状のうち血中ロイシンの高値で見つかった新生児例で確定診断に皮膚線維芽細胞を用い

た。その時ビオチンを含有しない培養液で細胞培養する必要があった。他の 1例は,6ヵ月

の女児で尿中有機酸分析ではプロピオン酸血症と化学診断されたが,剖検時の肝の酵素活

性測定では本症と診断された。前者はビオチン投与で軽快したが,後者は投与されず亡くな

った。ビオチンは簡単に入手できかつ本症に有効であるため本症のスクリーニングは必要

であると思われた。 


