






要約 ホモシステインをシスタチオニンに変換するシスタチオニン合成酵素の欠損による

ホモシスチン尿症では血中および尿中ホモシスチンとともに血中メチオニンも増加する。

そこでわが国においては血中メチオニンの増加を指標としてホモシスチン尿症の新生児マ

ス・スクリーニングが実施されている。最近,我々は新生児期に診断しえなかったホモシス

チン尿症の兄妹例を経験した。兄例では新生児期に血中メチオニンの著増はみられたが,

血中および尿中に遊離型ホモシスチンは検出しえなかった。しかし凍結保存されていた血

清中には蛋白結合型ホモシスチンが検出された。一方,妹例では新生児期に血中メチオニン

の増加がみられず,マス・スクリーニングで見落されていた。しかし妹例においても遊離型

と蛋白結合型とを合せた血中総ホモシスチンは増加していたものと考えられる。したがっ

てマス・スクリーニングによる新生児ホモシスチン尿症の見逃しをなくすためには血中メ

チオニンの増加を指標とする現行のマス・スクリーニングのほかに血中総ホモシスチンの

増加を指標にするマス・スクリーニングの開発を考慮すべきであろう。 


