








【要約】肝 methionine adenosyltransferase(MAT)欠乏症は、メチオニン（Met)を指標に

したホモシスチン尿症の新生児マススクリーニング開始後、初めて報告された高メチオニ

ン血症の新しい疾患単位である。Met は持続的に高値を呈するが、血中・尿中にホモシス

チンを認めず、確定診断は肝生検による肝 MAT不活性の低値証明による。現在までに報告

されている症例は全て無症状である。しかし、報告例の中には肝細胞の電顕所見に異常の

みられるものもある。我々の経験した新生児スクリーニングで発見された 2例と家族検索

により発見された 1例の計 3例の肝 MAT 欠乏症も程度に差はあるが、巨大化したミトコン

ドリアなどの共通した肝細胞の電顕的異常所見がみられた。この 3例の長期予後について

調査を行なったが、身体発育、精神運動発達などには問題はなく、肝障害などの異常もみ

られなかった。肝 MAT 欠乏症は、我々の症例の経験からしても良性の疾患と考えられるが、

肝細胞の電顕的異常所見や Met の異常高値、我々の 1例では時に 20mg/dl を超えることが

あることなどを考えると、慎重な経過観察と症例の調査が必要と思われる。


