


1mg クレアチニン相当量の尿,あるいは 1ml の血清を用いて,その中に含まれる有機酸とア

ミノ酸をそれぞれ有機溶媒抽出,あるいは陽イオン交換樹脂吸着によって分離し,トリメチ

ルシリル誘導体とした後,ガスクロマトー質量分析計-コンピュータ(GC-MS-COM)システム

で分析し,正常健康人のプロフィルと比較して患者尿中に含まれる異常代謝成分を検出す

ることによって,先天性アミノ酸および有機酸代謝異常症を診断するスクリーニング法を

わが国で最初に開発し,実用化した。 


