






研究目的 

分枝鎖アミノ酸の遺伝的な代謝障害症であるメープルシロップ尿症(以下 MSUD と略す)は,

臨床経過および分枝鎖ケト酸脱炭酸酵素(以下 BCKA 脱炭酸酵素と略す)の残存活性の程度

から,現在では 5型に分類されている。特に最近では,先天性代謝異常症の新生児マス.スク

リー二ングの普及によって,乳児期早期から追跡された軽症型の症例が散見されるが,この

ような症例に対する管理の基準については未だ不明な点が多いので,自験例の軽症型 MSUD

の 1 例の診断と治療を通してこのような症例の管理,治療基準について検討するのが本研

究の目的である。 


