






要  約:昨年度に引き続き、新たに開発した簡易型ウレアーゼ処理 GC/MS 分析法を用いた

先天性代謝異常症の新生児マススクリーニングの試験研究 1を行った。この方法は従来の

有機酸代謝異常症のスクリーニングと異なり、有機酸 2、アミノ酸 3.4、脂肪酸 5、糖、

糖アルコール、核酸塩基類 6.7 を一斉分析できる画期的な手法 8である。金沢医科大試験

研究班では 4,540 例を分析し、メチルマロン酸尿症 1例、シスチン尿症 3例、ハートナッ

プ病 1例の計 5例の異常を認めた。いづれも発症前診断であった。発見率は 1/900 人で、

4 試験機関 9 合計では 11,871 名中 7 例で 1/1,700 名の発見率であり、心身障害発症予防

に有効な方法と考える。


