






要約:ビオチニダーゼ欠損症は中枢神経と皮膚症状を初発とし放置すると高乳酸血症,異常

有機酸の排泄を呈し予後が不良であるが,ビオチン投与により速やかに改善する疾患であ

る。そこで全国の病床数 300 床以上の病院と 100 床以上の公立病院の小児科 1092施設へ過

去 5年間の症例調査を施行し552 施設(51%)より回答を得た。結果はビオチニダーゼ欠損症

(ビオチニダーゼ活性 5%以下)の症例は存在しないが,部分欠損症(活性 10～35%)が 11 例前

後報告があった。そのうち 10 例前後は皮膚症状のみ,1 例は無症状であった。以上より本

邦では Wolfらと同様の症例は発見されていないと思われた。一方,本調査より 138 例の高

乳酸血症,10例のビオチン欠乏症が報告された。またビオチンの在庫は回答中 67施設のみ

であった。本症の関心は未だ乏しいようであるが症例調査を通じてのアピールと部分欠損

症が存在することにより本症のスクリーニングの必要性があると思われた。 


