




 

尿素サイクルは体内に蓄積した有害なNH3を尿素態Nとして,体外に排出させる重要な役割

をもっている。尿素サイクルの関連異常症としては,N-アセチルグルタミン合成酵素欠損症,

カルバミル燐酸合成酵素欠損症オルニチントランスカルバミレース欠損症,アルギノコハ

ク酸合成酵素欠損症,アルギノコハク酸尿症,アルギニン血症及びオルニチン血症などがあ

る。ここではとくにオルニチン血症のマス・スクリーニング法について検討した。現在オ

ルニチンの測定にはアミノ酸分析器による分析とChi nardの方法があるが後者は他のアミ

ノ酸にも反応し,オルニチンに特異的ではない。しかもこれらの方法はいずれもマス・スク

リーニング化は困難である。現在尿素サイクル異常症のマス・スクリーニング法としては

Murphy らの微生物が種々検討されているがまだ難点も多く,実用化には問題が残されてい

る。我々はオルニチンアミノトラスフェレース(OAT)とピロリン酸-5'-カルポン酸リダクテ

ース(P5'CR)との共○酵素を利用した新しい微量螢光マス・スクリーニング法を開発し,こ

れを新生児マス・スクリーニングや網膜変性症の患者(Gyrate atrophy)に応用したので発

表する。 


