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症状を示すのは45歳以上で,それ以降,低分化癌,更に

高齢になると未分化癌に転化し,死亡するものと思われ

る.

ll)尿素サイクル異常症の兄弟例
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症例 :49歳男性.両親はいとこ姫.冗 (55歳男性)が

ほほ同症状.10歳時に脳性蘇峰様症状と精神遅滞を指摘

さる.時折明らかな誘因なく2- 4日間の傾眠 -昏睡

あり.H10年 1円19【]よ暮)傾眠傾向あり20日初診.四肢

の療性蘇峰 と構語障害あ り.WBC4400/mm3,Hb

16.8欝摘 1,plm2.4万/mm3,GOT327IU往 GPT

244ⅠLT/1,LDH1094IU/1,AIJP518IU/1,γGTP65

IU/I,Ch-E1991U/1,T-Bill.47mg/dl,CPK

7460IU/1(MM 型),肝炎ウイルスマーカー及び自己

抗体陰性.画像上頭部及び腹部に原因を指摘できず.ア

ミノ酸含有輸液によりさらに意識レベル低下と疫撃あI).

同27H NH3>400/̀g/dl,血 中 ornithine808.5

nmol/mlと異常高値,尿中有樺酸異常排湛なし.尿素

サ イクル異常症 (HHH症候群)を疑い,糖質のみの高

カロリー輸液.lactuloseと kanamycinの経口投与

を行ったところ NH3は低下し意識レベルの回復をみた.
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