






要約:有機酸代謝異常スクリーニングを実施すべき時期について検討するために,我々の施

設で最近 6 年間に有機酸代謝異常症と化学診断した 105 名の患者の発症時期,発症形態に

ついて調査した。(1)スクリーニングで異常発見頻度の高かった年令層は,新生児(依頼さ

れた患者の 12.1%)および乳児(5.6%)であった。(2)初期に気づかれる主な症状は,新生児:

哺乳不良,筋緊張低下,呼吸異常,意識障害,乳児:定頚不良,筋緊張低下,体重増加不良,ショ

ック,幼児:発達遅滞,間けつ発作,ライ様症候群,などであった。(3)新生児期に尿ケトン体

陽性,高アンモニア血症をみた時,本症である確率がきわめて高かった。これらは簡易に行

えるベッドサイド検査として重要である。


