








先天性代謝異常は,数ある先天異常のなかでも病態解析の最もすすんだ疾患で,現在ではそ

の大部分が分子病であろうと考えられている。すなわち,今世紀のはじめ英国の医学者

Garrod の提出した"inborn errors of metabolism"がその基本概念で,現在でも立派に通用

するものである。しかし,この考えは当時としてはあまりにも進歩的すぎて医学界では認め

られず,かえって遺伝生化学者らにより取り上げられ,カビ,バクテリアを対象として提出

された"onegene one enzyme"説の基礎となった事実はよく知られている。その後,Pauling

らの鎌状赤血球貧血の研究から分子病の概念が確立され,さらに"one gene one enzyme"か

ら"one gene one polypeptide"説へと展開するとともに先天性代謝異常の概念は,より明確

で,より普遍的なものとなった。現在では,遺伝子 DNA の構造を直接調べることにより,この

概念の正しいことが実証されている。 


