














〈はじめに〉 

特定の遺伝子に先天的な欠陥が存在し,その遺伝子に支配されている酵素蛋白に異常が生

じた結果,正常と異なる物質代謝が行われ,生体の恒常性が崩れて何らかの症状を示す場合

を先天性代謝異常症と総称しているが,代謝障害の結果,最も強く障害を受けるのは中枢神

経系即ち脳であり,多くの代謝異常症において,知能障害や痙攣などの非特異的な中枢神経

症状が示される。 

ひるがえって,精神運動発達遅滞の原因として,その基礎に何らかの先天性代謝異常が存在

する可能性は,それほど高くはないが,前述のように,代謝異常症において最も高頻度に認

められる症状は精神運動発達の遅延あるいは退行であり,そのような訴えを認めた場合に

は,以下に述べるような方法にしたがって検査をすすめ,正しい診断を行うことが必要であ

る。 


