






要約:FAB-MS/MS 法を用いると、正常対照を含め羊水中の acylcarnitine 及び acylgly-cine

濃度が高感度で測定出来、イソ吉草酸血症の出生前診断が可能であった。この方法の感度

であれは他の有機酸血症の出生前診断も行えると考えられた。この方法を用いた、カルニ

チン投与前のプロピオン酸血症患者より採血して作製した血液濾紙からの acylcarnitine

分析の結果、pro-pionylcarnitine が確かに検出され、新生児マススクリーニングが可能

であることを確認した。イソ吉草酸血症や晩発型のプロピオン酸血症の治療経験から、こ

れら有機酸代謝異常症の早期診断による新生児・乳児期の積極的な治療の必要性と長期予

後の改善の可能性を指摘した。 


