




 

本研究班に所属した3年間に,先天性の有機酸と,アミノ酸代謝異常症のGC-MS-COM による

スクリーニング項目を 40 から 75 に増やし,メチルマロン酸尿症 21,チロジン症 20,プロピ

オン酸血症6,イソ吉草酸血症5,ジヒドロリポイルデヒドロゲナーゼ(E3)欠損症2症例など,

多数の化学診断をおこなってきた。その間,E3欠損症を始め,幾つかの疾患の新しい診断法

を開発してきたが,そのなかで幾つかの疾患は,尿素回路系酵素の障害と密接に関連してい

て,その解析は避けて通ることはできない。今回有機酸分析を通じて,尿素回路系酵素障害

の診断へのアプローチを試みてみた。 

 尿素回路系酵素障害では,必らず高アンモニア血症をきたすが,高アンモニア血症は尿素

回路系酵素の障害だけでなく,プロピオン酸血症や,メチルマロン酸血症などの有機酸血症

でもしばしば観察される。 


