


































1.序 

イソ吉草酸血症がTanakaらによって1966年に発見されて以来,ガスクロマトグラフィー質

量分析計(GC/MS)が有機酸代謝異常症の研究や診断に非常に有用な分析機器として用いら

れるようになり,Jellum らのガスクロマトグラフィー質量分析計－コンピュータ

(GC-MS-COM)システムの積極的な応用に始まって,メチルマロン酸尿症,プロピオン酸血症,

ピログルタミン酸血症などが相次いで発見され,GC/MS分析が導入された1966年以前には7

種類しか知られていなかった先天性有機酸代謝異常症が,1980年には45種類も知られるよ

うになった。 

厚生省の新生児スクリーニングが開始された同じ年の昭和 52 年 4 月から,われわれは

GC-MS-COM システムを用いて先天性有機酸代謝異常症とアミノ酸代謝異常症の精密・多項

目スクリーニングを開始した。当初 22疾患を対象として発足したが,その後研究を重ねて

順次診断対象の疾患数を増やし,昭和 58 年 4 月から 100 疾患についてスクリーニングを実

施してきて,昭和 61 年 2 月末日までに 47 疾患,271 症例の化学診断に成功した。 

このように,従来その鑑別診断が不可能であった疾患群の中の個々の疾患の鑑別診断の系

を逐次開発しながら,化学診断の対象とする疾患の数を順次増やして,より精密で,より多

数の疾患の迅速な化学診断システムの開発を目指して研究をおこなっている。その成果の

一部を紹介する。また本研究では,従来の手法では殆んど診断不可能であった疾患の化学診

断と解析を可能にしてきた。その例として重篤な肝臓や腎臓障害を伴なうチロジン症Ⅰ型

について得られた成果の概要を報告する。この化学診断法はまた薬物や毒物などの作用や

副作用を解析する上でも,極めて有用である。抗てんかん薬,バルプロ酸(VPA)服用中の患者

中から 3 名の先天性代謝異常症患者と,1 人の Reye 症候群患者を発見したことについて最

後に報告し,GC-MS-COM による化学診断の有用性を述べる。 


