








要約:ビオチニダーゼは,血清中で主に作用し,しかも多量に存在する。一方,ビオチニダー

ゼ欠損症は,痙攣,低緊張,失調など神経症状を初発とし放置すれば重篤な障害を残すか死

亡するがビオチン投与により治療が可能である。そこで予備的に 35 例の神経疾患児に血

清ビオチニダーゼ活性を測定してみたが,極めて活性の低下した症例はなかった。しかし

欧米では 2～10 万人に 1人の頻度で発生しているため今後マススクリーニングの一項目と

して検討する必要がある。


