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研究要旨  

①尿素サイクル異常症に対するシトルリン治療の現状について前年度に引き続き調査を行

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。 

②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。 

 
Ａ．研究目的 
尿素サイクル異常症の高アンモニア血症に

対する治療としてシトルリン内服がもちい

られている。我々は日本におけるシトルリ

ン治療の現状について前年度に引き続き調

査を行った。また、成人期の医療体制につ

いて、糖原病における調査を行った。 

 
Ｂ．研究方法 
  （倫理面への配慮） 
①日本先天代謝異常学会と厚生労働省班研

究において配布しているシトルリンを内服

した 60 人の患者の主治医にアンケートを

送り、返送による結果を得た。 

②常葉大学杉江と共同で「肝型糖原病患者

のトランジション（移行期医療）に関する

調査」のアンケート調査を行った。 

 
Ｃ．研究結果 
①シトルリン治療の現状調査について43人

分の回答を得た。OTC欠損症が32人、CPS

欠損症が10人、不明が1人であった。27人が

現在まで内服を続行していたが、8人が肝移

植後に中止、1人がアルギニンに変更して中

止、3人が死亡していた。4人の中止理由は

不明であった。シトルリンの平均投与開始

量は160㎎/㎏/日であった。シトルリン開始

前と開始後の症状や検査データを比較した

ところ、体重の標準偏差は58%が増加、29％

が減少、12％が不変であった。月1回以上の

嘔吐をきたしていた患者のうち60%の症状

が改善した。意識レベルの改善を9%に認め

た。ASTは改善したのが18%、悪化が5%、

正常値のままであったのが52%、異常値が

続いたのが10%であった。ALTは改善した

のが11%、悪化が2.3%、正常値のままであ

ったのが53%、異常値が続いたのが18%であ

った。高アンモニア血症は34%が改善して

いたが7%が悪化していた。蛋白摂取量は1

6%が増やすことができていたが、2%は減量

していた。アルギニンは39%が中止、13%

が減量できていた。 

②肝型糖原病患者の主治医宛に「肝型糖原

病患者のトランジション（移行期医療）に

関する調査」のアンケート調査を行った。 

127名の肝型糖原病患者を診察している53

施設の主治医に調査票を送付し、31施設、8

8名の患者分（58％）の回答を得た。確認の

調査で主治医と連絡が取れなかった1施設3

名の患者を除いた、31施設、85名の患者分

の回答を解析した。 



トランジションについての面談の時期は中

央値が16才であり、また、主治医が望まし

いと考えている面談の時期の中央値15歳と

ほぼ同じであった。トランジションの形態

については、72％の主治医が小児科と成人

診療科との共診が望ましいと考えていた。

しかし79％の主治医がトランジションの予

定先はないと回答しており、その実施には

困難が予想された。さらに、I型糖原病患者

では、成人期以降もコーンスターチを含ん

だ３回食＋２回の間食を続け、夜間には未

調理のコーンスターチを摂取する必要があ

る。10歳頃から肝腺腫が出現し、一部は悪

性化する。15歳以上の症例で蛋白尿、血尿、

高血圧など腎臓の障害が出現することがあ

る。などの困難を伴っており、これらの経

過や治療について知識がある成人診療科を

探すことは容易ではないと考えられた。 

 
Ｄ．考察 

①診断基準シトルリン投与後、臨床症状・

検査データが改善した症例が多かった。シ

トルリンは尿素サイクル異常症の治療に有

効であると考えられる。 

②アンケート調査によって、糖原病の移行

期医療の実態と問題点が明らかになると考

えられる。 
 
Ｅ．結論 
①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。 

②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

トを常葉大学杉江と作成し調査を行ない、

その問題点を明らかにした。 
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