








研究目的 

 先天性有機酸代謝異常症のスクリーニングはカルボン酸分析計(以下 CAA)やガスクロマ

トグラフィー(以下 GC),GC-マススペクトロメトリーによる尿有機酸分析法が専ら用いら

れている.しかし尿中の有機酸は患児の全身状態によって著しく変化するために,特異的な

有機酸の検出ができず,診断が不可能な場合がある.最近,先天性有機酸代謝異常症で生体

内に蓄積する有機酸のアシルCoA とカルニチンとが結合したアシルカルニチン,すなわち,

メチルマロン酸尿症とプロピオン酸血症ではプロピオニルカルニチン,イソ吉草酸血症で

はイソバレリルカルニチン,グルタル酸尿症 1型ではグルタリルカルニチン,また中鎖アシ

ルCoA脱水素酵素欠損症(以下MCAD)ではオクタノイルカルニチンが尿中に排泄されること

が明らかになった.杉山らはラジオアイソトープ法を用いて羊水中のプロピオニルカルニ

チンを定量し,プロピオン酸血症とメチルマロン酸尿症の出生前診断が可能であることを

報告した．またフアーストアトムボンバードメントマススペクトロメトリー(以下 FAB-MS)

を用いて,カルニチン負荷例の尿オクタノイルカルニチンを検出することにより,無症状の

MCAD が診断された.わたしたちは CAA を応用したアシルカルニチン分画分析法を用いてグ

ルタル酸尿症 1 型でグルタリルカルニチンを同定したが,この方法を先天性有機酸代謝異

常症のスクリーニング法として確立するために検討したので報告する. 


