








要約:正常な発育発達をしていた乳幼児が、突然急変して死に至る乳児突然死症候群(SIDS)

の多くは未だ原因が明らかではない。最近 SIDS の中に先天代謝異常症、特に脂肪酸/有機

酸代謝異常症がふくまれていることが報告され、注目されている。そこで臨床的にはSIDS

で、検索の結果、有機酸(脂肪酸)代謝異常症であった 3症例を報告し、これらの早期診断

法について検討した。症例 1は生後 6ヵ月女児、症例 2は生後 6ヵ月男児、症例3は生後

5 ヵ月女児で、うち症例 1、2 はニアミス SIDS であった。診断名はそれぞれヒドロキシメ

チルグルタル酸尿症、グルタル酸尿症Ⅱ型 late onset type、および非ケトン性ジカルボ

ン酸尿症であった。脂肪酸代謝異常症は、安定している時、通常の分析によって異常が検

出されにくい傾向がある。本症のスクリーニング法として、有機酸分析の他に、安定同位

元素希釈法、FAB/MS 法などによる高感度の異常検出法が実用化されつつあり、たとえ死亡

した後でも原因検索のために血液尿などの保存すべきであろう。 


