






要約:我々は、昭和 53 年から平成 6 年までの 17 年間に診断された尿素サイクル異常症の

症例に関して、全国の総合病院べースでアンケート調査を行い、243 症例を集めることか

できた。その内訳は、カルバミルリン酸合成酵素 I 欠損症が 27 例、オルニチントランス

カルバミラーゼ欠損症が l61 例、アルギノコハク酸合成酵素欠損症が 37 例、アルギノコ

ハク酸分解酵素欠損症が 1l 例、アルギナーゼ欠損症が 7 例であった。診断技術は向上し

てきたが、その死亡率は 70%と高く、アンモニア発作からの救命をいかに後遺症を残さず

に行うかが今後の課題と思われた。


