










要約 

我々は GC/MS を用いた有機酸代謝異常スクリーニングの中で,最近 4 年間に依頼を受けた

1677 例のうち 16 例の非ケトン性ジカルボン酸尿症を化学診断した。この 16 例の中に 5例

の Zell-weger 症候群がふくまれていたので,その尿中有機酸所見の特徴について検討し,

次の結果を得た。 

1)Zellweger 症候群においてジカルボン酸尿が高頻度に認められることが確認された。 

2)Zellweger症候群では尿中sebaciate/adipateモル比が,他のジカルボン酸尿症のそれに

比べ著しく高い傾向があった。 

3)Zellweger 症候群において尿中に 2-ヒドロキシセバシン酸がしばしば検出された。一方

今回比較した他のジカルボン酸尿症患児 10 例と正常乳児 15 例では検出されなかった 

4)今回検討したZellweger症候群5例とpseudo-Zellweger症候群1例はチロシルウリア(尿

中パラヒドロキシフェニル乳酸排泄増加)が常に認められていた。 

臨床的にペルオキシゾーム病を疑った場合の生化学的診断マーカーとして,これまでピペ

コール酸,胆汁酸,極長鎖脂肪酸,プラスマローゲン,フィタン酸などが知られてきたが,以

上のような尿中有機酸所見も,本症を疑う手がかりの一つになると考えられた。 


