


















要旨:小児慢性特定疾患治療研究対象疾患である先天代謝異常のうち、(1)プリン・ピリミ

ジン代謝異常、(2)血漿酵素・蛋白異常、(3)色素代謝異常、(4)金属代謝異常について、

文献的検索を行い、発症頻度・診断法・治療法を調査した。わが国において、比較的みら

れる疾患および重要と考えられる疾患を上記の 4 つのカテゴリーから 1O 疾病を選び解説

と最新の治療法等についてのマニュアルを作成することにした。本研究報告は、これら 4

つの分野の先天代謝異常症の一覧表を作成し掲載した。また、わが国において比較的頻度

が高く、かつ有効な治療法が確立されている Wilson 病について全国調査を実施した成績

について、とくに、病型別頻度、血中セルロプラスミン値、銅キレート薬とその副作用、

治療予後・転帰、治療中女性患者と出産等を集計した。


