








研究目的 

Adenine phosphoribosyl transferasc(APRT)は adenine に作用して,AMPを生成する酵素で

ある。本酵素欠損症は常染色体性劣性遺伝型式をとり,患者では adenine が血中に異常高値

となり,過剰の adenine が,xanthine oxidase の作用を受けて,8-hydroxyadenine と

2,8-dihydroxyadeninene を生じる。後者は不溶性物質であり腎毒性を示す。本症の症状は

無症状のものから尿路結石,あるいは腎不全を来すものまでと多彩であるがヘテロ保因者

においても尿路結石を示し,腎不全を示すことが知られている。本症では砂粒状の尿路結石

がみられ,その結石の同定には,UV,IR,massspectrometry,X-ray crystallographyなどによ

る確認が用いられている。しかし本症の診断にあたっては,赤血球内の APET 活性を測定す

ることが最も適確であり,また迅速な方法である。われわれは,幼若発症 APRT 欠損症の一家

系を本法によって診断し,allopurinol による治療を行って著効をみた。本症ヘテロ保因者

の頻度は O.4～1.0%と言われており,他の先天性代謝異常症と比較して決して稀なもので

はなく,また本症が予後不良な事を考えるとマススクリーニングの対象になるのではない

かと考えられる。今回,われわれは,ガスリーチスト用の乾燥血液ろ紙を用いて本酵素活性

のスクリーニングの可能性について検討した。 


