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Ａ．研究目的             

先天代謝異常の成人患者の診療は、現時

点では、小児科医である先天代謝異常を診

療している医師が担当している。しかし、

成人特有の疾患については、小児科医は診

療経験が乏しく対処が困難であること、特

に神経症状が重度で自立できない患者の場

合、保護者の高齢化に伴い、小児期に診療

していた医療機関に通院し続けることは困

難で、地域医療・成人医療の担い手に引き

継いでいく必要が生じることが、臨床経験

からは考えられた。 

 

Ｂ．研究方法 

エキスパートオピニョンとして、小児科

で先天代謝異常、小児神経疾患を診療して

いる小児神経専門医で集まり、移行期医療

での問題点を抽出した。 

（倫理面への配慮） 

日常臨床経験からのエキスパートオピニョン

の集積であり、新規情報取得による倫理面の問

題は生じないと考えられた。 

                   

Ｃ．研究結果             

成人期医療の担い手が先天代謝異常診療

を引き受けるときに障害になることとして

、次のことが考えられた。 

1) 専門分科した成人診療科では、多臓

器に影響の及ぶ先天代謝異常は診療しにく

く、多診療科の調整役が必要である。 

2) 生化学・分子細胞生物学的な理解が

必要で、通常の医療行為でも、何らかの異

常を引き起こすのではないかと言う危惧が

ある。 

3) 食事療法が特殊で、栄養指導が可能

な人材が不足し、どこに紹介したら良いの

かと言う情報も不足している。 

 

Ｄ．考察               

以上から、成人診療科の医師が先天代謝

異常の診療を始めるために、先天代謝異常

の基本について学べる書籍が有用であると

考えられた。 

書籍の内容として、次のものが適当と考

えられた。 

総論 

概説（主だった分類と各疾患の特徴） 

検査・診断法 

特異的な治療 

全身管理の注意点（平時・疾患罹患時） 

専門的な情報の入手先 

各論 

疾患各論 

研究要旨 

 成人の先天代謝異常の患者の診療について、小児科医だけではなく、成人診療科の

医師と協力することは、成人期特有の疾患の管理、小児科の先天代謝異常専門医への

医療アクセスが、成人期には必ずしも容易ではなくなるかもしれないために、必須で

ある。成人期の先天代謝異常の診療について、概説された書籍や情報をまとめること

が必要である。 

 



受診しうる診療科ごとの疾患一覧 

 
Ｅ．結論               

先天代謝異常は、従来、小児科内で完結

することの多い疾患であったが、病態理解

の広がりにより成人期患者が見つかってき

たこと、管理の改善により成人期に達する

患者が増えたことにより、成人期の医療の

担い手が必要である。また、成人特有の疾

患に罹患した際の診療を円滑に進めるため

にも、成人診療科の医師が先天代謝異常に

ついて、理解しやすい情報源が必要である

。書籍やインターネットなどで、入手でき

るようにする必要がある。 
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