




はじめに 

昨年度は尿素サイクル代謝異常症のマス・スクリーニング法について,パイロットスタディ

を試み,実施可能な手掛りを得た。本年度は昨年の条件のもとに,オルニチン,アルギニン,

シトルリンの高値を来す疾患についてスクリーニングを行った。この間,臨床的に Gyrate 

atrophy of choroid andretina と診断されていた男子の血液濾紙と,高アルギニン血症の

男児例の血液濾紙とでスクリーニング法の実際例として検討し,現時点における尿素サイ

クル代謝異常及び本スクリーニング法についての現状と問題点について報告する。 


