








要約 酵素欠損のみられない持続性高ガラクトース血症を呈する 4 歳 8 ヵ月男児を経験し

た。新生児マススクリーニングで 36 ㎎/dl の血中ガラクトースを指摘されて無乳糖乳に

よる治療を開始した。年 1回の乳糖によるチャレンジテストおよびガラクトース負荷によ

り血中ガラクトースの増加(30～50 ㎎/d1),尿中ガラクトースおよびガラクチトールの排

泄増加がみられた。赤血球および肝臓のガラクトース代謝関連酵素は正常であった。以上

より,本症は従来報告されていない血液中から肝細胞内へのガラクトースの特異的な転送

障害が考えられた。


