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玉井香菜、城賀本満登、
大黒春夏、鴨田知博、新
宅治夫 

新生児マススクリーニングで高
フェニルアラニン(Phe)血症を
発見され、BH4負荷試験とブテ
リジン分析で6-ピルボイルテト
ラヒドロプテリン合成酵素
(PTPS)欠損によるテトラヒド
ロビオプテリン(BH4)欠乏症と
診断された1例 

日本小児科学
会雑誌 

121巻6
号 

1089 2017 

原圭一，但馬剛，香川礼
子，岡田賢，岡野里香，
重松陽介，藤原紗季，森
岡千代美，吉井千代子 

カルニチントランスポーター異
常症のマススクリーニング：カ
ルニチン補充を行った２例 

日本マススク
リーニング学
会誌 

27(1) 51-58 2017 

香川礼子，原圭一，但馬
剛，重松陽介，藤原紗季，
森岡千代美，吉井千代子 

マススクリーニング初回陽性・
再採血正常の後に発症したビタ
ミンB12欠乏症の乳児例 

日本マススク
リーニング学
会誌 

27(1) 63-67 2017 

重松陽介，但馬剛 CPT2欠損症の一次対象疾患化
に向けて 

日本マススク
リーニング学
会誌 

27(3) 245-250 2017 

坂本修、市野井那津子、
呉繁夫 

新生児マススクリーニングで診
断されたシトルリン血症Ⅰ型の
3例  

日本マススク
リーニング学
会雑誌 

27  283-287 2017 

山田健治、青木菊麿、横
山和紀、新宅治夫、上家
和子、山口清次 

成人フェニルケトン尿症患者の
生活状況調査 新生児マススク
リーニングの効果の検討 

日本マススク
リーニング学
会誌 

27巻2号 198 2017 

花山佳子、服部俊一、徳
原大介、濱崎考史、新宅
治夫 

フェニルケトン尿症合併妊娠2
症例に対する栄養食事指導の経
験 

日本小児栄養
消化器肝臓学
会雑誌 

31巻 136 2017 

新宅治夫 先天代謝異常症 小児科 58巻12
号 

1535-154
5 

2017 

児玉浩子 微量元素―亜鉛、銅、セレン、
ヨウ素、マンガン 

小児内科 49増刊 243-245 2017 

市野井那津子、坂本修、
佐藤亮、二瓶真人、曽木
千純、内田奈生、上村美
季、菊池敦生、熊谷直憲、
菅野潤子、呉繁夫 

フェニル酪酸ナトリウム投与に
より蛋白耐容量が増加したカル
バミルリン酸合成酵素Ⅰ欠損症
の新生児例 

小児科臨床   70 533-538 2017 

櫻井謙, 大橋十也, 徐朱
ヒョン, 奥山虎之, 井田
博幸 

患者登録制度から判明した
Fabry病の診断と治療の現状と
課題 

小児科臨床 70(2) 225-231 2017 

西川 愛子、小国弘量 てんかんの治療・薬物療法 小児看護  40 786-792 2017 

杉江秀夫, 杉江陽子 遺伝的要因による神経発達障害
遺伝性代謝病 糖質代謝異常症 

日本臨床 別冊精
神医学
症候群I 

161-166 2017 

大谷ゆい，小国弘量，西
川愛子，伊藤進，衞藤薫，
永田智. 

ケトン食療法が著効した徐波睡
眠持続性棘徐波を呈する非定型
良性部分てんかんの男児例 

脳と発達  49 (6)  413-417 2017 

http://search.jamas.or.jp/index.php
http://search.jamas.or.jp/index.php
http://search.jamas.or.jp/index.php


野口篤子、高橋勉 リジン尿性蛋白不耐症の特徴と
治療の実際(解説) 

新薬と臨牀 66巻7号 959-963 2017 

新宅治夫 セピアプテリン還元酵素欠損症
の診断と治療 

新薬と臨牀 66巻10
号 

1344-134
8 

2017 

藤岡弘季、新宅治夫 瀬川病では血液ネオプテリン値
が低下する 

関西福祉科学
大学紀要 

20号 91-98 

 

2017 

 

 


