






わが国にてこれまでに発見されたシトルリン血症の症例はすでに少くとも 10 例に上るが,

すべて前思春期以後に診断され,かつ欧米の症例に比して軽症型であるという際立った特

徴を有している。 

欧米での若年発症の激症型シトルリン血症との異同については長らく議論されてきたとこ

ろであるが,近年林らは 24 才で診断された女子例について生検肝での尿素サイクル関連酵

素活性を検討し,3 つの基質(シトルリン・アスパラギン酸・ATP)の内,シトルリンに対する

親和性のみが正常の酵素に比して異っている先天的な質的酵素異常に基くものであること

を明らかにした。一方,佐伯らはわが国の症例から得られた肝組織を集めて検討を重ねた結

果,酵素力学的には正常肝と全く異らない患者例があることを見出し,そのような症例が前

述の質的異常ではなく肝での酵素蛋白合成の低下に基く量的異常のカテゴリーに属するも

のと結論づけている。 

シトルリン血症は従来から 3 つの亜型に分類されてきたが,生化学的にはさらに明瞭に 2

つの型に分け得ることが示されたわけである。しかし,そのどちらについても今後検討され

るべき課題を多く含み,現段階では多くの埋もれた症例を発掘し,酵素診断の光を当て,知

見を蓄えるべき時期にあるといえよう。 


