






要約:新たに開発したウレアーゼ処理 GC/MS 分析法を用いた先天性代謝異常症の新生児マ

ススクリーニングの試験研究を行った。この方法は従来の有機酸代謝異常症のスクリーニ

ングと違って、有機酸、アミノ酸、糖、糖アルコールそして核酸塩基類を一斉に分析でき

る画期的な分析法である。尿の前処理に要する時間は 1 検体 1 時間で、バッチ法では 30

検体で 3 時間、GC/MS 分析に要する時間は 15 分である。従って、本法は確定診断のため

のハイリスクスクリーニングのみならず新生児マススクリーニングにも十分に対応できる

分析法である。

試験研究では 2,953例を分析し、86 例の異常を認めた。内訳はメチルマロン酸尿症 1例、

シスチン尿症 6例、一過性チロジン症11 例、一過性ガラクトース高排泄 58 例であった。

このうちメチルマロン酸尿症は発端者で発症前に発見された我が国で最初の症例である。

一過性ガラクトース高排泄児はガラクチトールやガラクトン酸の増加を伴わなかったので、

真性のガラクトース血症との鑑別は容易であった。


