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研究要旨 

平成 27 年度の研究では（１）新たな疾患のガイドラインの策定、（２）策定したガイドラ

インを用いた診断と治療の現状についての実態調査、（３）成人期の診療体制の整備に向

けた研究、を行った。新たな疾患の診療ガイドラインは日本先天代謝異常学会と共同作業

を行い作成した（日本先天代謝異常学会ガイドライン策定委員会深尾敏幸委員長）。これ

を策定するに当たっては、深尾敏幸班員が中心となり、日本先天代謝異常学会の多くの若

手研究協力者と協力し、新生児マススクリーニング対象疾患等の診療ガイドラインを作成

した。パブリックコメントの募集を行い、日本先天代謝異常学会理事会で承認予定である。

新たなガイドラインは巻末に提示している。 

策定したガイドラインを用いた診断と治療の現状についての実態調査では、ビオプテリン

代謝異常症、シトリン欠損症、高乳酸血症・ミトコンドリア異常症、脂質代謝異常症、尿

素サイクル異常症について、診断と治療の現状について調査を行った。これによって難病

対策での診断や治療の評価が期待できる。 

成人期への移行問題では実態調査、患者登録制度、患者会支援を行った。これらの成果を

さらに発展させ、ガイドラインの基づく患者の診療レベルの向上、新薬開発、そして生涯

にわたる診療体制の整備に結び付けていきたい。 
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Ａ．研究目的             
本研究班は希少疾患である先天代謝異常症の

診療（診断および治療）をガイドラインとして標

準化することを目的としている。ガイドラインを

作成するとともに、標準化された診療ガイドライ

ンを臨床研究、新薬治験研究に役立てることを目

指している。同時に我が国から学会誌・冊子・ホ

ームページ等での情報発信をおこなうことを目

標に掲げている。 
本研究班においては 3 年間の研究の目標として、 
① 追加の診療ガイドラインの策定。 
② 診療ガイドラインをもちいた疾患の診断と

治療の現状についての調査研究を進める。 
③ 成人期の診療体制の整備に向けた調査と方

針の立案。 
を挙げた。 
この研究班は疾患ごとに組織された研究班で

はなく、先天代謝異常症という大きな疾患群を取

り扱う統括的な班であり、上記の目的を達成する



ために、日本小児科学会、日本先天代謝異常学会、

日本マススクリーニング学会との連携の上で研

究を進め、最終的にはこれらの学会の承認を得た

形の診療ガイドラインの策定を目指すものであ

る。 
これらの研究を遂行するにあたり、これまでの

平成 24-25 年度の研究「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断

基準作成と治療ガイドラインの作成および新た

な薬剤開発に向けた調査研究（H24-難治等（難）

-一般-071）」ならびに本研究課題で策定してき

た診断基準をあわせて総合的な診療基準作りを

達成してきた。ここで対象とした疾患は、フェニ

ルケトン尿症、メープルシロップ尿症、ホモシス

チン尿症、シトリン欠損症、尿素サイクル異常症、

メチルマロン酸血症、プロピオン酸血症、イソ吉

草酸血症、HMG-CoA リアーゼ欠損症、メチルク

ロトニルグリシン尿症、複合カルボキシラーゼ欠

損症、β-ケトチオラーゼ欠損症、グルタル酸血症

１型、グルタル酸尿症２型、極長鎖アシル CoA
脱水素酵素欠損症、三頭酵素欠損症、中鎖アシル

CoA 脱水素酵素欠損症、全身性カルニチン欠乏症

（OCTN2 異常症）、カルニチン回路異常症、糖

原病について既に診療ガイドラインを作成し、新

たに、瀬川病、セピアプテリン還元酵素（SR）

欠損症、芳香族アミノ酸脱炭酸酵素（AADC）欠

損症、メチルグルタコン酸尿症、ホスホエノール

ピルビン酸カルボキシキナーゼ (PEPCK) 欠損

症、スクシニル-CoA:3-ケト酸 CoA トランスフェ

ラーゼ（SCOT）欠損症、ミトコンドリア

HMG-CoA 合成酵素欠損症、シスチン尿症、高メ

チオニン血症（メチオニンアデノシルトランスフ

ェラーゼ欠損症）、非ケトーシス型高グリシン血

症についてのガイドラインを策定した。 
 
Ｂ．研究方法 
ここで取り上げる疾患の中でフェニルケトン

尿症などのアミノ酸代謝異常症、尿素サイクル異

常症の一部、メチルマロン酸血症などの有機酸血

症、脂肪酸およびカルニチン代謝異常症などは、

全国の自治体の多くで新規に推進されている拡

大新生児マススクリーニングの対象疾患になっ

ている。 
平成 26-27 年度の研究では 

① 未達成の疾患のガイドラインの策定および

学会での承認 

② 重症度分類の改訂 
③ 成人期の診療体制の整備 
について研究を行った。 
ガイドラインの策定では班会議と日本先天代

謝異常学会ガイドライン策定委員会が共同して

作業を行った。 
（倫理面への配慮） 
各研究者は施設における倫理審査をそれぞれ

受けている。各研究者が本研究に参加するに当た

り、所属する施設における倫理審査状況及び利益

相反の管理について、施設長から報告文書で受理

している。 
                   
Ｃ．研究結果             
研究班の総合的成果 
（１）ガイドラインの策定について 
対象とした疾患の中で、フェニルケトン尿症、

メープルシロップ尿症、ホモシスチン尿症、シト

リン欠損症、尿素サイクル異常症、メチルマロン

酸血症、プロピオン酸血症、イソ吉草酸血症、

HMG-CoA リアーゼ欠損症、メチルクロトニルグ

リシン尿症、複合カルボキシラーゼ欠損症、β-ケ
トチオラーゼ欠損症、グルタル酸血症１型、グル

タル酸尿症２型、極長鎖アシル CoA 脱水素酵素

欠損症、三頭酵素欠損症、中鎖アシル CoA 脱水

素酵素欠損症、全身性カルニチン欠乏症（OCTN2
異常症）、カルニチン回路異常症、糖原病につい

ては既に診療ガイドラインを策定した。さらに、

瀬川病、セピアプテリン還元酵素（SR）欠損症、

芳香族アミノ酸脱炭酸酵素（AADC）欠損症、メ

チルグルタコン酸尿症、ホスホエノールピルビン

酸カルボキシキナーゼ (PEPCK) 欠損症、スクシ

ニル-CoA:3-ケト酸 CoA トランスフェラーゼ

（SCOT）欠損症、ミトコンドリア HMG-CoA 合

成酵素欠損症、シスチン尿症、高メチオニン血症

（メチオニンアデノシルトランスフェラーゼ欠

損症）、非ケトーシス型高グリシン血症について

のガイドラインを策定した。 
 

（２）診療ガイドラインをもちいた疾患の診断と

治療の現状についての調査研究 
ビオプテリン代謝異常症、シトリン欠損症、高

乳酸血症・ミトコンドリア異常症、脂質代謝異常

症、尿素サイクル異常症について、診断と治療の

現状について調査を行った。 
 



（３）移行期医療について 
成人期に至った患者状況の調査結果を踏まえ

て、成人患者への診療体制提供の在り方、および

生涯にわたる生活支援の在り方についての調査

研究を行った。 
これらの成果の上に立って、27 年度には新た

に以下の 4 つを達成した。 
① 疾患ごとに成人期の診療体制の在り方に関

する具体的な診療体制の供給に関する検討

を進める。これに基づいて小児期から成人ま

での幅広い年齢の患者を対象とした診断と

治療に関する診療体制の提言を行う。 
② 診断については全国で利用可能な診断施設

のネットワークを明確に確立し、全国の先天

代謝異常症診療の均質化を行う。 
③ 診断施設ごとの特徴や役割分担と連絡先を

ホームページに掲載し、医師や患者・家族へ

の情報提供を行う。また、これまで作成した

ガイドラインから早期診断と早期治療に必

要な部分をまとめてホームページに公開す

る。 
④ これまでに策定した学会認定診断基準を普

及させ、早期診断を実現するためのネットワ

ークを確立することにより、全国的に統一さ

れた診断を提供する。 
さらに、患者登録制度については 26-27 年度の

本研究において、平成 25 年度までの厚生労働科

学研究（奥山班）で確立された JaSMIn（先天代

謝異常症患者登録システム）をさらに発展させて

きた。27 年度においても日本先天代謝異常学会

と協力し、この取り組みを継続した。 
 
各分担研究者の個別研究の成果 
 
窪田は小児医療から成人期医療への移行期に

おける取り組みについて注目した。先天代謝異常

症は、カウンターパートの成人診療科がなく、移

行期における問題点が多い。先天代謝異常症の代

表的疾患として、フェニルケトン尿症、ウイルソ

ン病、糖原病に関して検討した結果、先天代謝異

常症は基本的に、小児科と成人診療科の併診が望

ましいと考えられた。但し、重要なことは、患者

が health literacy を獲得し、自己管理能力を身に

つけ、自分の健康管理に責任を持ち、移行期を経

て成人となることである。その結果、より良い形

で小児科と成人診療科の併診が行われることが

理想であることを指摘した。 
 
新宅はビオプテリン代謝異常症で高フェニル

アラニン血症を伴わないため新生児マススクリ

ーニングで発見できない瀬川病とセピアプテリ

ン還元酵素（SR）欠損症のガイドラインを作成

した。同時に希少疾患である小児神経伝達物質病

のなかで芳香族アミノ酸脱炭酸酵素（AADC）欠

損症のガイドラインも作成した。この研究におい

て、瀬川病患者 25 人、SR 欠損症 1 人、AADC
欠損症 3 人について調査した。その結果、瀬川病、

セピアプテリン還元酵素（SR）欠損症、芳香族

アミノ酸脱炭酸酵素（AADC）欠損症のガイドラ

インを作成した。これらのガイドラインは巻末の

「ガイドライン」の項に示した。この調査の中で、

瀬川病では臨床症状と生化学検査から偽診断例

とされ遺伝子検査でダイレクトシークエンス法

を用いて異常の見つからなかった症例の中から

MLPA 法で大きな欠失が発見されている。同様に

AADC 欠損症でも臨床的、生化学的な異常があり

ながら遺伝子異常の見つからない症例が数例発

見されている。SR 欠損症では臨床症状からエク

ソーム解析を行い遺伝子異常が明らかとなり酵

素活性の測定による原因遺伝子であることを突

き止めた症例が報告されている。エクソーム解析

は既知の異常だけでなく、未知の異常についても

同定することができるため、今後希少疾患の原因

遺伝子同定に有力な手法と考えられる。 
 
呉はシトリン欠損症の診断の確定のために遺

伝子検査を用いた 11種の高頻度SLC25A13変異

の迅速診断法についての検討を行った。これまで

検査した 114 例のうち両アレルとも判明した症

例は 36 例（31.6％）、1 アレルのみ判明した症例

が 19 例（16.7％）、両アレルとも不明であった症

例は 59 例存在した。両アレル判明した症例数と

一方のアレルのみ判明した症例数に基づき、

Hardy-Weinberg 法則を利用して、本解析法にお

ける変異検出効率を推定すると 79％であった。

一般日本人 420 名において、高頻度遺伝子変異

11種類の有無を検索すると 10名がいずれかの遺

伝子変異をヘテロ接合体で保有していた（約

2.4％）。今回、本法の変異検出効率は 79％である

ことが判明したため、我が国のシトリン欠損症の

保因者頻度は約 37 名に１名（約 3.0％）と考えら

れ、両アレルに変異を持つ患者の頻度は約 4,500



人に 1 人と推定した。 
 
小国はグルコーストランスポーター１欠損症

症候群(GLUT-1DS)についての治療上の問題点

について検討した。平成 23 年度の全国実態調査

による日常生活動作の分析では、約 15％の患者

は全介助を要する心身障害者であったが、自立例

が 40％にみられた。成人期に移行するにあたり

様々な問題が提起されているが、特に 
① ケトン食療法の継続（献立の作成、調理者の

負担、高脂血症・高尿酸血症の副作用など） 
② 医療費助成（ケトンフォーミュラ [明治

817-B]の適応疾患になるもケトン食自体に

は保険適応がないためその献立作成は地域、

病院により困難を伴う；ただし 2015 年度よ

り指定難病となり、医療費助成の対象となっ

た） 
③ キャリーオーバー患者の成人診療科への移

行（多くの患者で複合的症状がある） 
④ ケトン食未実施軽症例の過食・肥満（生活習

慣病） 
がある。希少代謝異常症の全身管理を小児科より

成人科に移行する連携の困難性もある。病院内に

移行外来の設置や連携できる内科医とのネット

ワークをどのように作っていくかが今後の課題

であると指摘した。 

 
大浦は代償・適応期に診断されたシトリン欠損

症患者 18 例について、その臨床像の解析を行っ

た。医療機関受診契機で最も多いのは低血糖発作

で、7 例に認めた。意識障害や痙攣など重篤な低

血糖症状や治療抵抗性の症例も存在した。無症候

性の低血糖も 4 例に認めた。その他、成長障害、

食癖、家族内検索などを契機に医療機関を受診し

ていた。本症に特徴的な食癖は 18 例中 15 例に認

めた。既往歴では、低出生体重児または不当軽量

児（72％）、新生児期・乳幼児期・学童期まで含

めた成長障害（56％）、胆汁うっ滞所見（44％）

などがみられた。以上より、低血糖発作や成長障

害の鑑別においては本症も疑い、周産歴や食癖、

遷延性黄疸の有無などに重点を置いた問診がシ

トリン欠損症の早期診断に非常に有用であると

考えられた。 
 
高柳は難病対策における患者会の役割につい

て研究を進めた。その活動の一つとして高柳は

2015 年 11 月 29 日(日)に東京慈恵会医科大学に

おいて第４回先天代謝異常症患者会フォーラム

を開催した。１４の患者会が参加し６つの講演を

実施した。 
参加患者会(14 団体) 
 PKU 親の会連絡協議会 
 ニーマンピック病 C 型患者家族の会 
 全国尿素サイクル異常症患者と家族の会 
 glut1 異常症患者会 
 ファブリーnext 
 全国ファブリー病患者と家族の会 
 ポンペ病患者会 
 MPS 患者家族の会 
 MLD 患者会 
 ALD の未来を考える会 
 日本ゴーシェ病の会 
 小児神経伝達物質病家族会 
 ミトコンドリア病家族会 
 ひだまりたんぽぽ 
患者会の連合組織としての形態の確立や財政

面での安定性の保証など、多くの問題点を十分に

検討、協議して、持続性のある運動体を形成して

いく必要があることがこの研究から浮かび上が

ってきた。 
 
大竹は高乳酸血症・ミトコンドリア異常症に関

する研究および重症度分類に関する調査研究を

行った。高乳酸血症を来す症例に遭遇した場合は、

まず心不全他の二次的高乳酸血症症例を除外し、

次いで以下に示す先天性高乳酸血症（Congenital 
Lactic Acidosis: CLA）を来す症例の鑑別を行う

こと。鑑別の対象疾患は、有機酸代謝異常症、尿

素サイクル異常症、脂肪酸代謝異常症、グリコー

ゲン代謝異常症、糖新生系酵素異常症、ピルビン

酸関連酵素異常症、TCA サイクル酵素異常症、

およびミトコンドリア呼吸鎖複合体（MRC）異

常症等であること、などを示した。 
個別疾患の診療ガイドラインのうち、本年度は

直接の乳酸代謝に関係するピルビン酸関連酵素

異常症［ピルビン酸脱水素酵素複合体（PDHC）

欠損症、ピルビン酸カルボキシラーゼ（PC）欠

損症、ホスホエノールピルビン酸カルボキシキナ

ーゼ (PEPCK) 欠損症］、TCA サイクル酵素異常

症の作成を手がけ、ホスホエノールピルビン酸カ

ルボキシキナーゼ (PEPCK) 欠損症のガイドラ

インを完成した。MRC 異常症の詳細は、ミトコ



ンドリア病を担当している後藤班との共同で作

成した。これらのガイドラインを「ガイドライン」

の項で示す。 
 
山口はこれまでの新生児マススクリーニング

のシステムでは把握ができていなかった発見患

者の正確な数、自然歴、スクリーニングの効果を

明らかにするために、悉皆性を目指した患者コホ

ート研究を継続した。自治体が把握している陽性

例の情報提供を受け、それらを元に各医療機関に

全数調査を行うものであるが、昨年度に比して自

治体から情報提供を受ける事が困難であった。そ

の背景は各自治体における個人情報保護条例が

大きな部分を占めていた。悉皆性のある患者コホ

ート体制は、疾患の重症度別頻度、自然歴の把握、

稀少疾患の治療法向上、事業評価、患者 QOL の

向上、および障害予防事業の重要性を社会にアピ

ールするために必須と考えられ。新生児マススク

リーニング事業の中にこの患者コホート体制を

整備するようなシステム構築が望まれる。 
 
杉江は糖原病に関する調査研究を行った。糖原

病診断・治療基準が公開されたが、公開後の対応

にどのような観点から留意するべきかについて

検討した。特に普及と有効性の検証、さらに定期

的な改訂が必要である。普及については刊行物の

みならず、モバイルデバイスで閲覧できるKindle
版や、学会 Web での公開などが重要である。ま

た難病指定の重症度分類について検討が必要で

あるとした。そして糖原病の成人期の医療体制に

ついて患者の状況、主治医の意識についてアンケ

ートを中村（熊本大学）と作成し調査を行った。 
 
深尾はガイドライン策定の総括および先天性

ケトン代謝異常症に関する調査研究を行った。本

研究において検討した新生児マススクリーニン

グ対象疾患等の診療ガイドラインが出版された。

本年度はさらに１０疾患の診療ガイドラインを

班で検討し、先天代謝異常学会にて承認を得るこ

とができた。新生児マススクリーニング関連疾患

は、指定難病として十分な検討が今後されるべき

疾患であるとした。そして日本において、ケトン

体代謝異常症である HMG-CoA 合成酵素欠損症、

スクシニル-CoA:3-ケト酸CoAトランスフェラー

ゼ（SCOT）欠損症について診療ガイドラインを

策定した。 

本研究班の主な研究分担者とともに、多くの若

手研究協力者と、新生児マススクリーニング対象

疾患等の診療ガイドラインの作成で中心的な役

割を果たした。 
 
奥山は新しい治療ガイドラインの作成および

生涯にわたる診療体制の確立に向けて、先天代謝

異常症患者登録制度（JaSMIn）の登録状況と各

種研究等への利活用状況について調査した。登録

患者数は約 1100 名、疾患数は 40 疾患以上であ

った。登録情報の研究利用は学会報告が 3 件であ

った。また、第 4 回患者会フォーラムを開催し、

関連患者会との連携を構築、患者登録を促し登録

者へのフィードバックとして情報提供を行った。

登録制度（JaSMIn）は、患者あるいはその保護

者が、個人を特定できる情報と疾患の臨床情報を

とともに登録するシステムである。登録の際に、

氏名・住所などの個人を特定できる情報が、患者

登録委員会の委員に共有されることについての

同意を患者あるいはその保護者から得ているた

め、研究者は、先天代謝異常症患者を対象とした

調査研究などを効率よく行うことができる。今後

は、登録数を増やす方策を考えるとともに、登録

情報を新規治療薬・診断法の開発、スクリーニン

グ体制を整えるための研究に有効に利用できる

方法を検討する必要があることを指摘した。 
 
羽田は成人期の医療体制の整備に関する調査

研究を行った。先天代謝異常症を含む先天異常患

者の多くは、出生直後から様々な医療を要する状

態にあり、これに対応するため、多様な診療科が

関わる必要がある。その後の長いライフコースに

おいて医療のみならず、教育あるいは療育、主に

行政を介した福祉、就職支援などの包括的支援体

制を構築することは、わが国を成熟した国家とし

て位置づける為には必要不可欠である。知的障害

を有する児の診断・治療、療育、福祉、就職支援

の現状と課題を、千葉県こども病院遺伝科の外来

担当者としての経験を通してまとめた。これらの

ことから、最新の網羅的解析を含めた、全国レベ

ルの診断体制構築が求められていることが判明

した。 
 
西野は脂質代謝異常について、国立精神・神経

医療研究センターで過去に筋病理学的に脂質蓄

積型ミオパチーと診断された例の最終診断につ



いてのレビューを行った。半数以上の例で原因不

明であったが、特に成人症例で原因不明例が多か

った。これは、遺伝的要因以外に基礎疾患、薬物

内服などの二次的要因が関与する可能性が小児

例より高いことが一因と考えられた。Very long 
acyl-coA dehydrogenase(VLCAD) 欠損症の乳児

例で、脂質蓄積ミオパチー像を呈する例が一例見

いだされた。通常 VLCAD 欠損症では、脂肪滴増

加は認めないか、あっても極めて軽度である。こ

れは、筋生検が施行される例がほぼ全例成人例に

限られるためであり、筋生検が施行されない重症

の乳児例では脂肪滴が増加している可能性が示

唆された。 
 
青天目は難病患者の食事療法に関する検討を

行った。具体的には、経管栄養ではなく、経口摂

取による食事が必要だが、知的障害のために、自

ら食事を準備できない疾患に置いて、成人期、特

に親が養育困難となった場合に、どのように食事

療法を継続するのかについて検討した。このこと

は食事療法を行っている保護者にとっては、大き

な不安材料となっている。成人期、施設入所後に

グルコーストランスポーター１欠損症と診断が

ついた症例で、施設と連携をとり、無事に食事療

法を導入できた症例を経験した。過程を分析し、

施設入所例で食事療法を導入するために必要な

こと、課題を後方視的に検討した。事前に、保護

者への説明を行い、施設担当者にも食事療法の内

容を説明して、食事療法の意義の理解を深めた。

最終的には、本人の状態が改善したことが、食事

療法を継続するために有用であったと考えた。 
 
中村はガイドラインの整理・統合及び尿素サイ

クル異常症に関する調査研究を行った。特に個別

研究として、尿素サイクル異常症に対する治療と

して導入されるようになったシトルリン治療の

現状についてアンケート調査を行った。シトルリ

ン投与によって、臨床症状、検査データの改善が

みられた。また、糖原病の成人期の医療体制につ

いて、アンケート調査を杉江（常葉大学）ととも

に行った。 
 
Ｄ．考察               
平成 24-25 年度に実施された厚生労働省科学

研究費補助金難治性疾患克服事業「新しい新生児

代謝スクリーニングの時代に適応した先天代謝

異常症の診断基準作成と治療ガイドラインの作

成及び新たな薬剤開発に向けた調査研究におい

て、主な先天代謝異常症の診断基準案が作成され

た。また H26 年度の研究においては先天代謝異

常症に対する診療ガイドラインも作成された。

H27 年度の研究班においては、これらの研究成果

の上に立って、さらに関係する学会との共同作業

によるガイドラインの作成と、当該学会の承認を

得ることのできるガイドラインの策定を進めた。 
ガイドライン策定上の問題点はいくつかある。

まず、先天代謝異常症はどの疾患をとっても、極

めて稀である一方で、疾患数が極めて多い。した

がって、エビデンスレベルの高い情報はほとんど

ない。また、これらの疾患の診療に従事する専門

医師の数は少ない。したがって、コンセンサスを

共有すべき専門家数が少ない。 
このような背景があって、海外における先天代

謝異常症のガイドライン作成も、つい最近になっ

て進展を見せている状況である。たとえば、欧州

では２０１２年に尿素サイクル異常症の診断治

療基準が、初めて関連する学会の手によって作成

された。その診断治療基準において推奨されてい

る内容は専門家のコンセンサスから構成されて

いる部分が多い。これは米国でもほぼ同じ状況で

ある。例えばフェニルケトン尿症は欧米では頻度

が高く、患者も多く、多くのデータが積み重ねら

れている。しかし高いレベルのエビデンスに基づ

いた治療基準は達成されていない。 
代表的な疾患ですらこのような状況なので、さ

らに希少な疾患の診療においてはその特殊な背

景を考え、いかに医学的に妥当性のあるガイドラ

インを作成するかという基本的な問題がある。 
 
Ｅ．結論               
先天代謝異常症の疾患数は多いが、これらの

多数の疾患の中から、既に作成されたアミノ酸

代謝異常症、有機酸代謝異常症、脂肪酸カルニ

チン代謝異常症、ケトン体代謝異常症、尿素サ

イクル異常症、GLUT1 欠損症、ビオプテリン代

謝障害、糖原病のガイドラインに加えて、瀬川

病、セピアプテリン還元酵素（SR）欠損症、芳

香族アミノ酸脱炭酸酵素（AADC）欠損症、メ

チルグルタコン酸尿症、ホスホエノールピルビ

ン酸カルボキシキナーゼ (PEPCK) 欠損症、ス

クシニル-CoA:3-ケト酸 CoA トランスフェラー

ゼ（SCOT）欠損症、ミトコンドリア HMG-CoA



合成酵素欠損症、シスチン尿症、高メチオニン

血症（メチオニンアデノシルトランスフェラー

ゼ欠損症）、非ケトーシス型高グリシン血症に

ついてのガイドラインを策定した。これについ

ては日本先天代謝異常学会ガイドライン作成委

員会との共同で策定作業を進めた。同学会の委

員会承認の後、パブリックコメントの募集を行

い、日本先天代謝異常学会の理事会において承

認予定である。 
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