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脳クレアチン欠乏症の診断  

urine  serum  Cerebrospinal fluid  

deficiency  GAA/CN CR/CN 　GAA CR CN 　GAA CR CN
AGAT  ↓ ↓ ↓ no data

↓〜→

no data → 　  

GAMT  ↑ ↓ ↑↑ ↓ ↑↑ ↓ 　  

SLC6A8  
male  → ↑ → ？  no data → 　  

female  → →〜↑ ？  　  
　  

1.  

2.　1H magnetic resonance spectroscopy (1H-MRS)   

decreased peak of creatine at basal ganglia  

(GAA: guanidinoacetic acid, CR: creatine, CN: creatinine)  

control  Patient with CTD  

Cr  

Cr  
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h p://raredis.nibio.go.jp/cure/index.html  
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全国の主治医  

患者・ご家族  

神奈川県立 
こども医療センター 

（後藤・相田・新保・露﨑＊） 
芹香病院 
(加藤＊)  

自治医科大学 
（小坂）  

受診  診断・検査  

検体・臨床情報  

分子遺伝学的
診断  

京都大学 
（和田）  

登録  

医療情報提供 
勉強会  

診断基準・重症度分類・診
療ガイドラインの作成の作
成  

リサーチリソースの整備  

熊本大学 
伊藤・大槻 

臨床研究（厚生労働科学研究費）  

基礎研究（科研費基盤C) 

東北大学　 
立川  

（敬称略）  

治療薬  

研究班の組織図  

医薬基盤・健康・栄養研究所   

病態解析 
治療薬の開発  

Cyclocreta ne？  

信州大学 
(高野＊)  

立命館 
黒澤＊  

京都大 病院  
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