






(要約)イソ吉草酸血症の出生前診断を GC/MS 法にて行なった.発端者は新生児期の急性発

症後、適切に治療されており、今回の出生前診断は、新生児期の管理に備える目的で、妊

娠 32 週に羊水穿刺が行なわれた.羊水中の isovalerylglycine は極めて高値であり、容易

に本症と診断できた.今回は、内部標準として安定同位体標識物質を使用しなかったが、定

量上問題は少なかった.出生前診断された本症患児は在胎 40 週経腟分娩で出生後、補液等

によって異化亢進が予防出来、急性発症は経験せず、その後もカルニチン療法を追加する

ことにより順調に経過している.ハイリスクグループでのスクリーニングと効果的な治療

の経験を積み重ねることで、このような有機酸代謝異常症のマススクリーニングに備える

ことが出来るであろう. 


