






研究目的 

尿素サイクル代謝異常症に属する疾患は、それぞれが稀な疾患である。症状は中枢神経障

害、高アンモニア血症を主体に重篤であることが多い。最近の診断技術の発達により、本

症疾患の報告が散見され、低蛋白食を主体とした治療が症状の改善や発現防止に有効であ

る可能性が示唆され、早期診断.早期治療の効果が期待されている。 

マススクリーニング法として従来欧米で血清.尿のろ紙および薄層クロマトグラフィーな

どが用いられている。最近、Talbot、Nailer らが乾燥血ろ紙を用いてオルニチン血症、シ

トルリン血症、アルギニノコハク酸尿症とアルギニン血症の 4疾患を同時にスクリーニン

グする enzyme-multiple auxotroph assay 法を開発した。われわれは、この方法に魅力を

感じ、プレート条件.標準血液ろ紙の作成.判定法などにつき種々検討した結果、マススク

リーニングに応用可能と判断し得たので、昭和 58 年 2 月よりルーチン化している。 

尿素サイクル代謝異常症のスクリーニング法としての enzymemultiple auxotroph assay

法の適性を検討する資料として、われわれの行っている新生児マススクリーニングの集計

結果を報告する。 


