
図 1．測定原理
下線が反応試薬に含まれるろ紙血液中のGALT

の作用で生成するNADPH の蛍光強度を定量する

図 2．GALT 活性測定手順
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目的：新生児マススクリーニング検査の対象疾患
のひとつであるガラクトース血症は，欠損する酵
素によって4 つのタイプに分けられる[1]．そのう
ち，症状が重篤で緊急性の高いⅠ型を確実に発見
するために，ろ紙血液中のガラクトースを，マイ
クロプレートを使用して定量する酵素法［2］に
加えて，ボイトラー法でガラクトース -1- リン酸
ウリジルトランスフェラーゼ（GALT）の活性の
有無を判定している[3]．測定原理を図 1 に示す．
GALT 活性の判定は，酵素反応により生成する
NADPH の蛍光を，判定用ろ紙にスポットして目
視で確認する．ところが，これまで使用していた
判定用ろ紙であるWhatman DE81 が販売中止と
なり，これに代わる判定用ろ紙について検討され
ていたが，適当なろ紙は見つからなかった[4]．そ
のため，GALT 活性の定量の検討が全国的に進め
られていた[5]．今回，株式会社札幌イムノ・ダイ
アグノスティック・ラボラトリーにおいてGALT
活性測定用の試薬が開発されたことから，この試
薬キットを使用した測定について正確性及び再現
性等を検討したので報告する．

材料と方法：
1 ．検体：新生児ろ紙血液検体については，富山
県の新生児マススクリーニング検査申込書に記載
されている『先天性代謝異常等検査を終えた血液
ろ紙の使用について』の包括的同意が得られた検
体を用いた[6]．いずれのろ紙血液検体も，乾燥剤
とともにチャック付きビニール袋に入れ，4℃で
保管した．
2 ．試薬キット構成：反応試薬バイアル（UDP-
Glu， Gal-1-P，NADP を含む凍結乾燥品），試薬溶
解液（EDTA，サポニン，トリス酢酸緩衝液，

pH8.0），標準バイアル（NADPH 標準品），5 倍
濃縮反応停止液（グリシン緩衝液，pH10.5），コ
ントロールろ紙血液（4 濃度＋ブランク）からな
る．
３．検体の処理と測定：手順を図 2 に示した．日
内変動，日間変動の検討については試薬キットの
構成品であるコントロールろ紙血液を使用した．
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図 3．新生児ろ紙血液検体のGALT 活性測定値分布

図 4．正常ろ紙血液検体におけるGALT 活性値の経日変化

表 1．アッセイ内変動の検討結果（GALT 活性値）

表 2．アッセイ間変動の検討結果（GALT 活性値）

結果：
1 ．新生児ろ紙血液検体の測定値分布

新生児ろ紙血液検体 1,960 件について測定した
結果を図 3 に示した．GALT 活性値のmean ±
SD は2.68 ± 0.55 nmol/h/disc であった．酵素活
性の有無の判定基準となりうる99.95%ile 値は
0.677 nmol/h/disc であった．
2 ．アッセイ内変動

結果を表 1 に示した．いずれのコントロール検
体も，GALT 活性値の変動係数 CV は10% 以内
であった．
3 ．アッセイ間変動

2 重測定（n=2）を6 日間行った．結果を表 2
に示した．いずれの濃度も，GALT 活性値のCV
は10% 以内であった．
4 ．検体の測定値の変動

それぞれ異なる病院で採血された，正常検体の
ろ紙血液 4 検体を用いて，1 か月間のGALT 活性
値の変化を観察した．結果を図 4 に示した．すべ
ての検体でGALT 活性が徐々に低下したが，変動
は5% 以内であった．

考察：今回の検討では新生児ろ紙血液検体の測定
値分布，日内変動，日間変動について安定した結
果が得られた．測定は4 月から9 月までの4 か月
間に渡って行ったが，測定値の分布に大きな変動
は見 受 けられなかっ た． これらの結 果 から，
GALT 活性測定試薬の有用性は検証されたと考え
る．
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