










要約:FAB/MS を用いて尿中アシルカルニチンの分析を行った。グルタル酸尿症 1 型,Ⅱ型,

プロピオン酸血症,ビタミンB12不応性メチルマロン酸血症等のアシルCoA蓄積性疾患では

その代謝障害から推定されるアシルカルニチンが検出された。また逆にアシル CoA が蓄積

しない古典的メープルシロップ尿症では有意なアシルカルニチンは検出されず,尿中アシ

ルカルニチンのパターン分析の病態理解における有用性が明瞭になった。今後の同法によ

る分析は血中,組織中の微量アシルカルニチンの測定のためと,また同法によるアシルカル

ニチンの定量化が課題と思われる。私達は D3カルニチンを用いて尿中の遊離カルニチン,

アシカルニチンの分析を始めているが,これにより,FAB/MS による有機酸代謝異常症のマ

ススクリーニングにおける有用性が一段と増すものと考えられる。 


