




 

Ormithine transcarbamylase(OTC)は尿素サイクル酵素群の一つとして主に肝のミトコン

ドリア内に存在し,またその欠損症は遺伝性高アンモニア血症の一つとして現在までに数

十例の報告がみられる。その確定診断には肝および他の組織の OTC 活性を測定することに

より行なわれ,種々の variant type,mutant enzymeの報告がある。われわれは肝以外の臓

器,なかでも侵襲の少ない末梢白血球・腸管粘膜が,OTC 欠損症の診断・スクリーニングに

有用か否かを明らかにする目的で検討した。 


