




　高アルギニン血症はアルギナーゼの先天的欠損により、血中アルギニンとア

ンモニアが増量し、嘔吐、痙、痙性麻痺、知能障害などをきたす先天性尿素サ

イクル異常症である。

　尿にはアルギニン以外にリジン、オルニチンが増量し、シスチン尿症の尿に

似ている。

　この酵素は肝および赤血球中に存在するので、ガスリー検査用の血液濾紙を

用いて、約 3万人の新生児の高アルギニン血症に対するスクリーニングを行な

った。方法は Naylor らが開発したアルギナーゼ活性を検出する螢光法である。

3 万人の新生児中から患者を発見することはできなかつたが、これとは別に、

109 例の新生児血色素当りのアルギナーゼ定量では、1 例の保因者を発見し、

わが国にも患者が存在する可能性が示唆された。またこの保因者頻度からは約

4万人に 1人と推定することができる。


