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Ａ．研究目的             

成人期に入った先天代謝異常の患者の診

療は、現在、先天代謝異常を専門とする小

児科医が担当することが多いのが現状であ

る。しかし、成人期には小児期にはない病

態があり、成人診療を小児科医が全て行う

ことは困難である。 

成人診療科で先天代謝異常の成人患者を

診療する上で、課題や解決すべき問題点を

明らかにし、それを解決するための方策を

検討することを目的とした。 

 

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

いる専門医の意見を集約し、移行期医療で

の問題点を抽出した。また、実際に移行期

診療を手掛けている医師の経験を反映して

、解決のための方策を考えた。 

（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

を集積する研究であり、新規情報取得による倫

理的な問題は生じないと考えられた。 

 

Ｃ．研究結果 

1) 成人診療科で先天代謝異常の患者を診

療する場面は、どのような状態が想定され

るか。 

・医療機関受診歴のない成人期発症、もし

くは軽症型の患者が、成人診療科を受診し

た時 

・成人期を迎えた先天代謝異常の患者が、

生活習慣病や悪性疾患、心不全・腎不全・

肝不全などを合併した際に、各専門診療科

の医師に共観依頼をした時 

・小児科医・先天代謝異常の専門医が小児

期からフォローしていた患者が成人し、地

域医療でフォローするようになった時 

 

2)成人診療科で先天代謝異常の診療で困難

を感じると思われる点 

・症状が多臓器に亘り、臓器ごとの専門医

が、独力では診療完結が困難で、複数科・

多職種の調整者が必要な点 

・安全な診療に、生化学・分子細胞生物学

的な理解が必要な点（通常の診療・処方で

も何らかの異常を引き起こす危惧がある） 

・特殊な治療を実施するパートナーを見つ

けにくい(栄養士など) 

 

 以上を想定して、成人期の先天代謝異常

研究要旨 

 先天代謝異常の病態の理解が深まっていることで、成人期発症や軽症の患者が見つ

かっている。全身管理の向上や新規治療の開発により成人する先天代謝異常の患者が

増えたことで、先天代謝異常の成人患者を成人診療科の医師が診療する機会・必要は

増加している。しかし、病態が複雑で、非専門の医師には診療に取り組みにくい疾患

群である。成人期の先天代謝異常について簡潔にまとめた書籍を発行することによ

り、先天代謝異常の移行期医療・成人期診療を充実させることを計画した。 



に関する書籍を編集することとした。 

 

Ｄ．考察 

成人期の先天代謝異常に関する書籍を編

集・出版することとしたが、類書や情報源

も多いため、そうしたものを参照先としつ

つ、この出版物については、成人期の特徴

について簡潔にまとめたものとすることが

望ましいと考えられた。 

書籍の内容として、次の項目を考えた 

総論 

先天代謝異常の概説 

食事療法 

特殊ミルク制度 

特殊な薬物療法 

全身管理の注意点 

各論 

疾患として、アミノ酸代謝異常、有機酸

代謝異常、尿素サイクル異常、脂肪酸代謝

異常、ケトン体代謝異常、糖質代謝異常、

ミトコンドリア病、神経伝達物質代謝異常

、金属代謝異常、胆汁酸代謝異常、先天性

GPI欠損症を含めた。 

各章の内容は、病態、疫学、症状、成人

診療科で診療するきっかけ、診断、治療、

日常生活管理、体調不良時診療の注意点、

予後を含めた。 

 
Ｅ．結論 

先天代謝異常は、病態理解の進歩により

成人期患者・軽症患者が診断されるように

なった。また、全身管理の改善により成人

期に達する患者が増えた。以上から、成人

期先天代謝異常患者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。 

当研究班で、成人期の先天代謝異常に関

する出版物を発行することとした。 
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