






 

研究目的 

 尿 素 サ イ ク ル に 関 与 す る 酵 素 異 常 症 として carbamylphosphate 

synthase,ornithine transcarbamylase 欠 損 に基づく高アンモニア血

症 ,argininosuccinic acid synthase 欠 損 に 基 づ く シ ト ル リ ン 血

症,argininosuccinase 欠損に基づくアルギニノコハク酸尿症,arginase 欠損に

基づく高アルギニン血症が知られている。障害部位はおのおの異なるが尿素サ

イクルの機能障害によりアンモニア解毒能が低下し,高アンモニア血症に基づ

く症状(嘔吐,痙撃,意識障害など)が出現する点において共通である。 


