














先天性代謝異常症の病態生理の解明が進むにつれてその治療法も次々と開発され,最近で

は遺伝子工学の技術を応用したより本質的な治療法への確立へと向っている。しかし現時

点ではその主流はやはり Bickel らのフェニルケトン尿症患児に試みた食事制限療法に根

差している。ことにアミノ酸,有機酸,糖代謝異常症などではこの新生児期早期からの食事

療法が予後に大きく影響するため甚だ重要である。 

われわれは本研究において有機酸代謝異常の代表的疾患であるプロピオン酸血症ならびに

メチルマロン酸尿症におけるカルニチン投与の有効性を証明した。しかしその治療として

用いられる特殊調製ミルクがカルニチン欠乏食であることに驚かされた。そこでその他の

特殊調製ミルクについてもカルニチン含量を知ることが不可欠と考えられたので,現在入

手できる種々の特殊調製ミルクについて検索を行った。 


