








〈要約〉 

有機酸代謝異常スクリーニングでジカルボン酸尿症に遭遇することは少なくない。ジカル

ボン酸尿をきたす疾患の中には急激な経過をとるものも多く、迅速な鑑別診断は大きい意

味をもつ。そこでジカルボン酸尿症を認めた症例について有機酸プロフィールの面からい

くつかの鑑別マーカーについて検討した。 

(1)ケトン性ジカルボン酸尿症にはアセトン血性嘔吐症および有機酸代謝異常症のケトー

シス発作等が含まれていた。非ケトン性ジカルボン酸尿症にはペルオキシソーム病、ライ

症候群、グルタール酸尿症Ⅱ型およびⅠ型、β酸化酵素異常症などがみられた。 

(2)ジカルボン酸のうちセバシン酸/アジピン酸モル比はペルオキシソーム病で有意に高か

った。 

(3)チロシルウリアはペルオキシソーム病で年齢にかかわらず常に認められる所見であっ

た。 

(4)2-OH 一セバシン酸はペルオキシソーム病 7 症例 12 検体中 11 検体に検出した。一万、

これ以外のジカルボン酸尿症 60 例中 3例にも検出された。 

(5)3-OH 一セパシン酸は 1 歳以上のケトン性ジカルボン酸尿症においてアジピン酸排泄量

と相関していた。 

(6)尿中カルニチン分画では、ペルオキシソーム病以外の大部分の症例において、総力ルニ

チン増加、遊離カルニチン低下がみられ、カルニチン分画自体ではジカルボン酸尿の鑑別

マーカーとして特異性は低かった。 

(7)FAB/MS によるアシルカルニチン分析でいわゆる有機酸代謝異常症のケトーシスにとも

なうもの、グルタール酸尿症1型およびⅡ型などにおいてはそれぞれ特徴的なアシルカル

ニチンのマススペクトルが得られたが、それ以外では特異なスペクトルは乏しかった。 

ジカルボン酸尿は、直接または間接的にミトコンドリアβ酸化系障害を反映する所見と考

えられているが,有機酸プロフィールからいくつかのパターンに分類されることを確認し

た。 


