








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ためスク

リーニングの適応となる疾患である。本症の頻度は諸外国では 2-10 万人に一人であるが,

わが国では不明であったため平成 2年度の本研究班で本邦における実態調査として小児科

を有する病院へ過去 5 年間の症例調査を行った。結果はビオチニダーゼ欠損症(酵素活性

5%以下)は報告がなく皮膚炎症状のみを主とする部分欠損症が約 10 例報告された。そのた

め本年度は全国の病床数300床以上の病院と100床以上の公立病院の小児科1000施設およ

び皮膚科 800 施設へ症例調査を行った。結果はそれぞれ回収率 56.7%,39.1%であったが本

症は昨年と同様 1 例も報告がなかった。以上より本邦では Wolf ら 1)と同様の症例は存在

しないと思われた。そのため現行のマススクリーニングの対象疾患として直ちに取り入れ

る必要はないが,今後発見される可能性があること,また部分欠損症は存在することより数

施設で二次的スクリーニングのできる体制を整えておくこと,さらに本症の関心を高める

ための症例調査および疑わしい症例があった場合,即座にビオチンを投与できる体制を整

えておくことは重要と思われた。 


