




要約 

ガラクトース血症のマス・スクリーニングでペイゲン法のみ異常高値を示す症例について

は,ガラクトカイネース欠損症か否かの鑑別を行う必要がある。このため本症のスクリーニ

ング法をアイソトープを用いず,ガラクトースをガラクトース脱水素酵素で

Galactonolactoneとし,このとき共軛するNADHの蛍光を求めることでガラクトカイネース

活性を測定する方法を考案した。現在実際の症例について実施中である。 


