






要約:OTC 欠損症全国調査で得られた 43 例(男 22,女 21)について分析した。男では生後早

期に死亡する例が最も多<、青年期以降の発症も 3例にみられた。生存例では重篤な知能障

害がみられた。女では 1～6 才に発症のピークがあり、7 例が死亡した。シトルリン,アル

ギニンの低下,グルタミン,グルタミン酸の増加がみられ,尿中オロトン酸が著増していた。

本症のスクリーニングはリスク児について血液アンモニアを測定するのが最も有用と考え

られた。 


