










厚生省の新生児スクリンーニグが発足した同じ年の昭和52年4月から,われわれは,ガスク

ロマトー質量分析計-コンピュータ(GC-MS-COM)システムを用いて先天性の有機酸とアミノ

酸代謝異常症の精密,多項目スクリーニングを開始した。当初 22 疾患を対象として発足し

たが,その後研究を重ねて順次疾患数をふやし,昭和58年4月から100疾患についてスクリ

ーニングできるまでに発展し,昭和 59 年 3 月までに 43 疾患,195 症例の化学診断に成功し

た。その内訳は,高乳酸血症と高アンモニア血症を伴う疾患が最も多く,昭和 58年 12 月末

までに診断した 184症例の疾患中,それぞれ 74および 51 例を占めた。プロピオン酸血症や

メチルマロン酸尿症などのように,高乳酸と高アンモニア血症を同時に伴う 35 例の有機酸

血症の重複を避けた合計が 90 例で,全体の約 49％を占める(表 1)。さらに,昭和 58 年 1～

12 月中に診断した 41 症例中には,高乳酸血症と高アンモニア血症を伴う疾患が,それぞれ

49%と 34%を占め,重複を避けた両者の総和が全体の 63%を占めた。 


