






要旨:有機酸代謝異常症の早期診断による予後改善への効果を調べる目的で,我々の施設で

GC/MS を用いて化学診断した患者 105例を対象に予後調査を行なった。①体重増加不良は,

プロピオン酸血症5例中4例(4/5),メチルマロン酸血症4/9,グルタル酸尿症Ⅰ型2/3,グリ

セロール尿症 8/8 などが目立った。②精神発達が正常範囲であったのは,プロピオン酸血症

1/7,メチルマロン酸血症 3/10,イソ吉草酸血症2/2,グリセロール尿症 0/8 などであった。

③高乳酸血症,非ケトン性ジカルボン酸尿症では,半数以上が死亡し,生存例もほとんどが

神経障害を残していた。有機酸代謝異常症の予後を左右する因子として,疾患自体の重症度,

異常に気づかれてから診断までにかかる時間,および初期治療を含む治療管理法などが問

題になると思われた。 


