












<要旨>

 昭和 52 年(1977 年)に発表された新生児マス・スクリーニングで発見されたホモシスチ

ン尿症の暫定的治療指針(日児誌 81:840,1977)の中のビタミン B6 経口投与の項を,次のよ

うに改訂することを提案した。診断確定後,まず低メチオニン・高シスチン食事療法を開

始し,生後 6 力月時に入院させ普通食にした後ピリドキシン 40mg/kg/日の経口投与を 10

日間試みる。血中メチオニン,ホモシスチンおよび尿中ホモシスチンの低下を調ぺ反応か

あれば投与量を漸減し,有効な最少維持量を定め継続投与する。反応かなければピリドキ

シンを一旦中止して食事療法を再開する。体重が 12.5kg に達する 2～3歳時に入院させて

普通食にした後ピリドキシン 500mg/日の経口投与を 10 日問試み,反応の有無を再度確認

する。また, ピリドキシンの継続投与中には定期的に末梢神経伝導速度などの検査を実施

し,ニューロパチー発症の早期発見に努める。

 また,暫定的治療指針に次のようなベタイン療法を追加することを提案した。診断確定後,

まず低メチオニン・高シスチン食事療法を開始し,必要なら生後 6 力月以後に保護者の同

意をえて,ベタイン療法を併用する。ベタインの投与量は 50mg/kg 日から 400mg/kg/日ま

で徐々に増加させ,血中遊離型ホモシスチン値 0.2mg/dl 以下,および血中メチオニン

20mg/dl 以下を維持しうる最少量を定め継続投与する。可能ならメチオニンの摂取制限を

緩和する。また,定期的に肝機能等を観察しながら治療を続ける。


