








はじめに 

血中オルニチンの特異的増量を来す疾患として脳回転状網脈絡膜萎縮症(Gyrate atrophy 

of the choroid and retina)がある。本症は 6～10才頃から夜盲や近視で発症し漸次視力

障害が進行し,最終的には 40～50 才代で盲目となる疾患であり常染色体劣性の遺伝形式を

とる。眼底所見は極めて特徴的であり,まず始めは周辺部に斑状,貝殻状,島状の萎縮巣が出

現し進行するにつれてこれらは融合し地図状となり,あたかも脳表面を思わせるような像

を呈する。1973 年 Sime11 および Takki1)により本症患者の血中にオルニチンが増量してい

ることが報告され,次いで Shih らにより ornithine aminotransferase(OAT)の欠損に基づ

くことが明らかにされた。 

吾々は本症の病態生理を研究し OKT が生理的に網膜色素上皮,毛様体,虹彩に高い活性を有

すること,眼ではオルニチン→プロリンの一方交通的代謝経路が存在することから,本症の

病変が眼組織におけるプロリン欠乏によるものであろうと推測した。この假説に基づき

吾々はプロリン補充療法を試みた。既に眼底に高度の変性像を来した例では効果が認めら

れなかったが,偶々発見した幼若例(4才)では4年間のプロリン治療により病変の進行が阻

止されていると思われる成績が得られている。ブロリン治療が有効か否かの判定はさらに

長期観察が必要であるが,いずれにしろ本症の治療は眼底の網脈絡膜萎縮が進行する以前

に開始すべきであろうと思われる。 

高オルニチン血症のマス・スクリーニング法として,Guthrie ら 7)の mirobioassay 法があ

るか,この方法ではシトルリン,アルギニン,オルニチンの総和として測定されるため,高オ

ルニチン血症のスクリーニングには不適である。 

そこで本研究では藤村ら８)が開発した酵素法を用いて新生児マス・スクリーニングを試み

た。 


