




先天性代謝異常は,数ある先天異常の中でも病態解析の最も進んだ疾患で,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。その源を辿ると,今世紀の始めに Garrod の提出

した"inborn errors of metabolism"が基礎概念となっており,その後 Pauling らの提出し

た"分子病"概念,さらに"one gene one polypeptide"説へと展開するにつれて先天性代

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,この分子病概念の正しいことが実証されつつある。 

このような歴史的な過程からも明らかなように,先天性代謝異常は他の先天異常のモデル

的存在であり,当小委員会としてもその役割を十分に自覚しつつ研究を進めている。表のご

とく,当小委員会でとり上げられた対象疾患は多数あるが,いずれも代表的な先天性代謝異

常症であり,各研究者はそれぞれの専門家でもある。 

研究目標を大別すると,新しいマス・スクリーニング技術の開発と病態解析を中心とする諸

問題にしぼられる。 


