






要約:メチルマロン酸血症は有機酸代謝異常症の中でもっとも頻度の多い疾患であり、重症

型では新生児期にアシドーシス、高アンモニア血症で死亡する。ビタミン B12 投与や食事

療法による治療が可能であり早期発見、早期治療が望まれる疾患である。我々は、水嶋ら

の方法に従い乾燥濾紙血液中のメチルマロン酸を測定しスクリーニングへ応用可能か検討

した。メチルマロン酸の標準曲線は 1～100mg/dl まで直線性を示し、測定感度は 1mg/dl

であった。552 例の正常新生児について測定したところ 99.5%が測定感度以下を示した。患

者血液中のメチルマロン酸濃度は 2.6～34mg/dl と言われており本法で十分発見可能であ

ると考えられた。またこの測定法は簡便でコストがかからないのでマススクリーニングへ

応用可能であると考えられた。 


