






要約:尿をウレアーゼ処理した後エタノールによる除タンパク操作のみの前処理法で得ら

れる試料をトリメチルシリル誘導体化して GC/MS 分析する分析法は一度の分析で有機酸の

みならずアミノ酸、糖、糖アルコール、塩基性化合物などカテゴリーの違う化合物を同時

に分析できる分析系である。

 今回、本法のマススクリーニングの応用として進行性ミオパチー患者のスタりーニシグ

を行ったところ中鎖ジカルボン酸及ぴその 3-ヒドロキシ体の多量排泄の患者を発見し、

酵素診断の結果 mitochondrial trifunctional protein deficiency である事が判明した。

ウレアーゼ処理 GC/MS 分析によるスクリーニングは新生児マススクリーニングだけでなく

学童期を迎えてから発症することの多い代謝性疾患のマススクリーニングに非常に有用で

ある。


