












 

 酵素欠損にもとずく先天性代謝異常症の保因者では,酵素活性の低値がみと

められ,とくに常染色体劣性遺伝症の場合,正常者の約 1/2 に当ることが多い。

このことは保因者診断にひろく利用されている。しかし実際には,その判定がき

わめて困難な例がある。その理由の一つとしては,もともと正常者の活性に日内

変動,日差変動,あるいは食事,運動などの影響が及び,正常値自体が生理的に大

きく変動している可能性が考えられる。 


