






要旨:小児慢性特定疾患治療研究対象疾患である先天代謝異常のうち、(1)糖代謝異常、(2)

赤血球代謝異常、 (3)先天性胆道異常について、文献検索を行い、発症頻度・診断・治療

法を調査した。先天性胆道異常以外の疾患は稀であるが、その中でも比較的頻度の高い疾

患である 6 項目 10 疾患を選び、解説と最新の診断法・治療法についてマニアルを作成す

ることにした。Medline での検索で 1991 年から 1996 年までの 5 年間で見られた新しい治

療法として組み替えヒト G-CSF による糖原病 1b 型の治療がある。診断ではわが国の糖原

病 1a 型の診断に遺伝子診断が有用であることが報告された。


