








要約:高感度質量分析システムであるエレクトロスプレー・タンデムマススペクトロメー

ター/コンピュータシステムによる有機酸およびアミノ酸代謝異常症のマススクリーニン

グの診断精度などを検討した。新生児ろ紙血を用いて、有機酸代謝異常症の診断にはアシ

ルカルニチンを分析定量し、アミノ酸代謝異常症の診断にはアミノ酸を定量した。既に有

機酸代謝異常症と診断された患者について保存されていた新生児期の血液ろ紙を収集し、

これを対照新生児血液ろ紙の分析結果と比較した。プロピオン酸血症やイソ吉草酸血症な

どでは診断マーカーのアシルカルニチンの定量値は著しく高値であり、対照群と明確に区

別された。一部の有機酸代謝異常症の診断マーカーアシルカルニチンの定量値は対照群で

のばらつきがみられ、精度良いスクリーニングのためには、対照群の数を増やしカットオ

フ値の設定を更に検討する必要があると考えられた。アミノ酸についても良好な定量値が

得られることから、悪音血液ろ紙の測定などで診断の精度を確認していく予定である。


