




要約:ビオチニダーゼ部分欠損症を世界に先駆けて発見し、その病態代謝を解明した。本

病態は数万人に一人の一般的代謝異常症に比べ数百人に一人の高頻度に発生する。その潜

在的な重傷心身障害発生能力を鑑みるとマス・スクリーニングによって早期診断を施行し、

治療・予防をする事が急務である。


