


このグループの本年度の目標を大別すると,病態の解析と新しいマス・スクリーニング技術

の開発にしぼられる。いずれもグループとしてではなく個々の研究が中心となっている。 

前者に属するものとしては,ゴーシェ病の病型に関する研究(北川),モルキオ症候群の酵素

診断(藪内),ヒスチジン血症の genetic marker,皮膚ヒスチダーゼ・尿中 FIGLU 量(松田),

高オルニチン血症の病態に関する研究(多田)などで,いずれも代表的な先天性代謝異常症

をモデルに臨床酵素学的な立場から病態解析がおこなわれた。共通した成果としては,遺伝

的異質性の重要性の認識で,この成果の一部は,すでに患者の治療にも反映されつつあり,

班全体の意向ともマッチしている。 


