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研究要旨 

新しい新生児代謝スクリーニング時代に適応した先天代謝異常症の診療基準および治療

ガイドラインを作成する目的で、アミノ酸代謝異常症の診療基準総論とアミノ酸代謝異常症の

代表的疾患であるフェニルケトン尿症の診療ガイドラインを作成した。また、フェニルケトン尿

症の成人期診療に関する問題に関しても記載した。診断基準および診療ガイドラインの作成

にあたっては、日本先天代謝異常学会の診断基準策定委員会が作成した原案に加筆し、班

会議でさらに検討を加える方法で作成した。 
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Ａ．研究目的 

近年、タンデムマス試験による新しい新生児代謝

スクリーニングが多くの自治体で開始され、従来の

ガスリー法によるスクリーニングに比べ、多くの代

謝異常症が生後まもなく見いだされる時代を迎え

た。見いだされた患児を的確に診断し、的確な治療

に結びつけるためには、時代に適応した先天代謝異

常症の診断基準と診療ガイドラインを作成する必

要がある。本研究では、アミノ酸代謝異常症の診断

基準総論、およびアミノ酸代謝異常症の代表的疾患

であるフェニルケトン尿症の診療ガイドライン

（案）を作成したので報告する。 

 

Ｂ．研究方法 

診断基準と診療ガイドラインは、日本先天代謝異

常学会の診断基準策定委員会が作成した原案に加

筆し、改訂版を作成し、班会議でさらに検討を加え

る方法で作成した。 

 

Ｃ．研究結果 

作成したアミノ酸代謝異常症の診断基準総論と

フェニルケトン尿症の診療ガイドラインを後に添

付する。 

 

Ｄ．考察 

アミノ酸代謝異常症には多くの疾患芽含まれ、発

生頻度が極めて低い疾患も含まれているため、その

すべてについて診断基準および診療基準を作成す

ることは、有用性が低い。ここでは、診断基準に関

しては、総論として作成し、診療ガイドラインとし

ては代表的疾患であるフェニルケトン尿症に関し

て作成した。フェニルケトン尿症の成人期診療の問

題としては、BH4 投与を開始し、食事療法を解除が

挙げられる。特に、成人期の医療費補助、女性の場

合は妊娠時の制限食の再開は成人期の重要な問題

である。今後、フェニルケトン尿症と同様に、頻度

の高いアミノ酸代謝異常症の診療基準の作成を計

画している。 

 

Ｅ．結論 

アミノ酸代謝異常症の診断基準総論と代表的アミ

ノ酸代謝異常症であるフェニルケトン尿症の診療

ガイドラインを作成した。 
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