






 【要約】約 2 年前から、尿を検体とする GC/MS を用いた有機酸代謝異常マススクリーニ

ング試験研究を行ってきた.ウレアーゼ処理直接乾燥法を用い、島根地方で 1998 年 1 月ま

での 21 ヵ月間に 1996 例の新生児をスクリーニングした.  これまでのところ明らがな先

天代謝異常症は発見していないが、新生児期の一過性異常が約 6.5%に認められた.その一

過性異常の頻度は出生体重が小さいほど高かった. 有機酸代謝異常の臨床経過はアミノ酸

代謝異常とはいくつかの点で異なる.ハイリスクスクリーニングで診断された有機酸代謝

異常症の新生児症例 10 例について、発症形態を調べたところ、  7 例が生後 4 日以前に

何らかの症状が認められていた.症状は、哺乳不良、筋緊張低下、呼吸、嘔吐などであっ

た.  GC/MS を用いた有機酸代謝異常のスクリーニングの効果を高めるためには、現在の

ガスリーテストのように生後5日前後に画一的に行うだけでなく、ハイリスク因子をチェ

ックしてハイリスク者に対しては、できるだけ早期に、場合によっては繰り返しで検査す

る体制も必要である.


