






要約:平成 9 年 4 月より、ESI-MS/MS 法による新生児代謝異常マス・スクリーニングパイ

ロットスタディを、福井県下のマススクリーニング関係医療機関、及び他府県関連医療機

関の協力を得て、同意書取得を前提に、開始した。対象疾悪は、当初、アシルカルニチン

分析により診断可能と考えられる有機酸・脂肪酸代謝異常症、及び 8アミノ酸代謝異常症

を設定した。その後、ESI-MS/MS 法の分析モードの追加により、測定アミノ酸数を増やす

ことが可能であったので、高アンモニア血症を呈するアミノ酸代謝異常症の診断の可能性

を検討している。また、対象疾患と診断された患者の新生児ろ紙血をさらに収集し分析し

た。これまで約 1万検体をスクリーニングしが、対象疾患を有する患者は見出しえていな

い。これら頻度が非常に低い対象疾患について、その診断の精度や有用性を確認するため

に、検体処理能力を向上すべく機器や測定法をさらに改良しているところである。


