






研究目的 

 先天性尿素サイクル代謝異常症(以下尿素サイクル異常症)は治療可能な代謝異常とされ

ており,これまでにある種の尿素サイクル異常症に対してはスクリーニング法の開発が行

われている。しかし,新生児型の尿素サイクル異常症ではスクリーニングを行う以前にすで

に重篤な症状を呈している場合も多く,また,尿素サイクル異常症の頻度は代謝異常症の中

でも低いため,どのような場合に,どのような方法でスクリーニングを行うべきかについて

は,今日なお議論の多いところでる。我々もこれまでに Naylor らの enzyme-auxotroph  

assay法および我々の開発したarginase活性測定法を用いて尿素サイクル異常症のスクリ

ーニングを行うとともに,尿素サイクル異常症の患者に対して治療を行いその臨床経過を

追跡してきたが,尿素サイクル異常症の新生児スクリーニングの適応および方法を検討す

ることが本研究の目的である。 


