






要約:昭和 52年以降に小児に発症した高アンモニア血症について、全国疫学調査を行った。

その中で、メチルマロン酸血症は一次 58 例,二次で 29 例であった。B12 不応症は生後一

週以内に 48%が、残りの大部分が一年以内に発症しており、15 例(60%)が死亡していた。

生存群ではカルニチン併用が有効で、IQ80 以上が約 50%あり、今後、神経学的予後,食餌

指導の実態を調査し、生活管理・指導の指標としたい。


