








要旨:ケトーシスをきたす患者の中に隠れている先天代謝異常症を早期診断するためのシ

ステムを検討した.尿中有機酸を GC/MS で分析し、そのデータを自動処理・自動診断する

コンピュータープログラムを開発した. さらに GC/MS で診断できないケトン体代謝異常症

を診断するために、末梢血リンパ球を用いた簡便な先天性ケトン体代謝異常症の酵素診断

法を確立した. リンパ球をジギトニンで処理して遠心し、サイトソル画分とオルガネラ画

分に分けて、ケトン体代謝関連酵素であるアセトアセチル-CoA チオラーゼ、3-ケトオク

タノイル-CoA チオラーゼおよびサクシニル-CoA : 3-ケト酸 coA トランスフェラーゼを測

定した.分画効率の至適条件のもとで、酵素活性測定を行ったところ、細胞質型チオラー

ゼのほとんどがサイトソル画分に集まり、ミトコンドリア型チオラーゼのほとんどがオル

ガネラ画分に集まった. この所見はイムノブロトでも裏付けられた.本研究によって、こ

れまで酵素診断の最も難しかった CT 欠損症の酵素診断も可能になった.


