








研究目的 

高ガラクトース血症を呈する先天代謝異常には,Gal-1-P-uridyltransferase 欠損症(Ⅰ

型),galactokinase 欠損症(Ⅱ型),4-epimerase 欠損症(Ⅲ型)があり,これらは乾燥炉紙血

液を用いた Beutler 法,Paigen 法,藤村法,及び 4-epimerase 活性測定法を組み合わせるこ

とにより,各病型をスクリーニングすることが可能である。しかし,炉紙血を用いて

galactokinase を直接測定する方法は確立されておらず,炉紙血のみでⅡ型を診断するこ

とは困難とされている。炉紙血液を用いてガラクトキナーゼ活性の測定方法を検討し,それ

が新生児スクリーニングに使用可能か否かを検討することが本研究の目的である。 


