








研究目的 

各種の先天代謝異常症の確定診断には酵素活性の測定が行われる場合が多い。しかし,その

多くは患者から得られた組織を破壊して測るものなので生体での様子を忠実に表している

かどうかは保証の限りでない。むしろ疾患によっては他の方法(例えば培養細胞を生きた形

で利用する生物学的方法)の方がより実際に近い代謝活性を表現し得る場合も有り確定診

断のための方法は多岐に亘るというべきであろう。 

我々は今回,高尿酸血症および精神発達遅滞を主症状とする1家系3兄弟の症例に遭遇し赤

血球の Hypoxanthine-guanine phosphoribosyltransferase(以下略して HGPRT)活性が化学

的方法では極めて低いことから Lesch-Nyhan 症候群(以下略して L-N 症候群)との鑑別診断

が必要となり,選択培地を用いた生物学的方法で細胞の viability を測定することによっ

て L-N 症候群とは異る HGPRT 部分欠損症と診断することが出来た。 

このような方法論的に異質な測定法を組合わせて診断を確定せしめることは,新生児マス

スクリーニングテストでチェックされた児の鑑別診断に利用される可能性が大きいと考え

て検討を行った。 


