








<要旨>

 小児慢性特定疾患治療研究事業を効果的に推進するために小児慢性特定疾患の解説と最

新治療のマニュアル作成が計画された。本研究では、アミノ酸代謝異常の中でマニュアル

に掲載すべき疾病を給付対象者数、発見頻度、行政施策の対象の有無、診断・治療法の改

定あるいは開発の有無、臨床的重要性、高頻度疾病との関連性を考慮して次のように決定

した。フェニルケトン尿症、ビオプテリン欠乏症、白皮症、チロシン血症、ホモシスチン

尿症、メープルシロップ尿症、非ケトーシス型高グリシン血症、プロリダーゼ欠損症、オ

ルニチントランスカルバミラーゼ欠損症、シトルリン血症を項目として取り上げ、高フェ

ニルアラニン血症、高メチオニン血症、シュウ酸尿症、上記以外の尿素サイクル異常症を

関連疾患として記載することとした。その他の疾病についてもできるだけ多く記述の中で

触れることとした。


