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木継稔、徐朱玹、奥山虎
之、池田修一、玉井浩、
藤澤智雄、松浦晃洋、清
水教一、林久男、原田大、
道堯浩二郎 

移行期医療に関する
Wilson病患者のアンケー
ト調査結果 

肝臓 61 700-714 2020 

中務秀嗣, 伊藤康, 小國
弘量, 衛藤薫, 平澤恭子, 
中村幸恵, 小坂仁, 永田
智 

グルコーストランスポータ
ー1（GLUT1）欠損症の遺
伝子治療に対する意識調査 

脳と発達 52 S324 2020 

田中藤樹 日常診療で先天代謝異常症
を見逃さないために 5.シ
トリン欠損症． 

小児科 61 1387-139
3 

2020 

田中藤樹、長尾雅悦、小
杉山清隆 

札幌市における先天代謝異
常症のハイリスクスクリー
ニングによる診断と経過観
察 

札幌市医学会
雑誌 

45 115-116 2020 

村山 圭 ミトコンドリア病 特殊ミルク治
療ガイドブッ
ク 

24 71-73 2020 

村山 圭 先天代謝異常症 今日の診断指
針 

第8版総 1918-192
0 

2020 

村山 圭 カルニチン回路異常症 新臨床内科学 第10版第6章 784-786 2020 

 

杉山 洋平  村山 
圭 

新生児期に緊急対応が必要
な先天代謝異常症 

新生児内分泌
ハンドブック 

新版    
7代謝 

213-225 2020 



伊藤康 【診断・治療可能な遺伝性
疾患を見逃さないために】
グルコーストランスポータ
ー１（GLUT1）欠損症 

小児科臨床 73 649-653 2020 

 
 


