






要約:尿素サイクル異常症と有機酸血症(メチルマロン酸血症とプロピオン酸血症)、糖原

病(1 型と 3 型)、ならびにムコリピドーシスの現在の患者数を総合病院ベースでアンケー

ト調査した。70%の回答が得られ、それぞれの疾患の外来での患者数の把握ができた。今

後はそれぞれの疾患についてその発症頻度と全体像を明らかにさせていきたい。


