










要約:東北大学附属病院(数ケ所の関連病院を含む)に於て,高アンモニア血症ないし有機酸

代謝異常症を疑わせる症状,すなわち;易刺戟性,哺乳力不良,嘔吐,けいれん,意識障害,筋

トーヌス低下等の症状(以上の症状の 1つでも認められる場合)を示す新生児並びに乳児に

対し,著者らが開発した簡易血中アンモニア測定法 1～5)を用いベッドサイドで血中アン

モニアのスクリーニングを実施した。その結果 6 年間(1983～88 年)に 18 例の先天代謝異

常症が発見された。その内訳はオルニチン・トランスカーバミラーゼ欠損症 7例,プロピオ

ン酸血症4例,メチルマロン酸血症3例,アルギニノコハク酸血症1例,カルバミル燐酸合成

酵素 1例,ビオチン依存性マルチプルカルボキシラーゼ欠損症 2例であった。 

本法はベッドサイドで簡便に施行し得るので高アンモニア血症のスクリーニング法として

有用であり,血液濾紙を用いるマス・スクリーニング法とは別にベッドサイドで行なう選択

的スクリーニング法として併用すれば,尿素サイクル代謝異常症並びに有機酸代謝異常症

を早期に発見することが可能であり,心身障害発生予防の上で極めて有効であろうと思わ

れる。 


