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ず るさ 合併疾風 禽併 馴 婆をみのが きず予専門各科 と連

絡 を とることや,腎不全 闘 志腹膜透析 な ど,貰う音に 辱敗 を穴も

症 闘 ご覧,呈糾 ､板輸血や変換輔遁iを行 うな どの積極的尉上紙

が濃 密と考 え にノ凍 結 実際7胎児水腫 をご謂破蛋鰻を合併 L

た新射 聖の術後で,中心静脈栄養 骨髄琵菓透析 帝望&]叫胴 才

をこ及ぶ巌宴即字数管理で赦 針 だきた症例 ギつァ 腎破裂 砂場紬

捻転症 睡太 巌腸管壊死 帝敗 血症 尋エ ン守 トキシ ンシ =-讃､ソ

タ0二蘭 生児の手術嵐 中心 静脈栄養 ㊥交換輸 血で救 命で

きた症例 もあ -つた･

濁度孝明U)新生 児外科疾患 の治療成績 を よ り向 上させ る

ためには, F汚毒蘭書診断後;/こ母体や巌 をgaをスムー-封 こ専門施

設をこ移送す ることや一心 奇形 額縁終糸な ど教鴇 な合併 奇

形 を持 つ新 生 児麿 科愚児己帯関連 各科が)医療 チ一一一ムに よる

治療 スケ ジ }-ルをだて る､ことや予未熟児 申極小未熟児

の術 前 勿術後管機首をよ をき効果的 に∴行 うことなどが必 変で

あ る. 蓬た人工呼吸管理 歯栄 養管琴 な どで簾中治療 を変

す る 症 例 が 薮な -鳶 職 合や,数 ケ馴 こおよぷ画 し､静脈栄

養 や)長 期 呼 吸 管 理 を 必 饗 と す る場 合,小児外剛 誇頚棟 をこお

け る 看 護 体 制 を 含 め た 治 療 体 制 aう確 立 や , 野脛 もJ 管理 が

求 め Lh凍 て い る と 考 え に_凍 ノた ｡
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先天性代謝異常症 やガラク ト-ス血症 サ高アンモニアは胴IDffN,用確執U)異常

は L 蛇) に

ネル ソンの小児科学テキ射 ､ブ ソ射 こぼ先天性代謝異

常症 と Lて約35鋸法上の疾患が記載 ざれている｡ これ ら

の うち昭和那年か㌍)現在まで､騨 頼 おいて新た粟 発見さ

れた先天性代謝異常症は泰 頂をこ接げるように8頂例,漫5

疾患であ り, さらに審シンポジウムの 十 ノブである周象

期をこ塵篤な症状を望 した疾患はガラタ ト --ス餌 針 と高

アンモニア血症2トごあ--言二･これ らの症例 を提示 L 周

生期における先天性代謝異常症の問題と将来を含めた蒙づ

策について述べる,

卜 症例提示
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【jL膏Ul】 =齢17廿 里･iL…,

【卜 iLr1--】 帰日上 竹艮

監家族歴3 時記す-きことなし 血族結婚なL

【雄.吊り :'千万日(1甘 甘草L,:∴柵圧 /二守斗 IILM,.-l妻i上

り唯吐チ噛乳力低 Fかノ鞍に凍 ,次第に噂眠健闘 こな畑

描敷卜‖こ当科-入院 Lた.

【∵､吊車 頼̀ ＼十‡,L】終車コ,丁仰 主.:一穴∵T∴A_:T,･畑 唱 u丹 こ

態であー-,たせ胸,腹部には緊常を認お声うず , 肝 臓 は 1cm

あ 畑 モ ーコ一一反 射 消 朱 , 鮭 反 射 の 減 感幽 ;認 め ら れ た .

臣入 院 時 を三な 検 査 所 鬼 ヨ ト ラ ン ス ア ミ ナ - ゼ 正/駄 目か 率

ア ン モ ニ ア上 昇 乱 7ま紬 針 〔粧 随uN 低 値 月 rT噌 /′宅急畑

挽i清 ア ミ ノ 酸 分 析 (シ トル 県 /∴ アノL,-T:":-･ン/は 正 常 で グ

ル タ ミ ン 酸 F オ ル ニ チ ン , リ ジ ン の 上 昇 上 CFT で 軽 度

の 脳 萎 縮 を 認 め た . 肝 生 検 に よ り 得 た 肝 臓 組 織 の 捌 きS

活 性 の 低 下 が 認 め ら れ た .

監治 療 経 過 詔 低 蛋 白 ミ ル ク 摘 .5g/'短 日 をゴよ び 安 息 香 酸

Na を 授 与 し 血 中 ア ン モ ニ アは W O lg鰐′/eu 甘 Fをご∴低

下 す る と と 糾 こ, 巌 児 の 意 識 は 清 明 と な り チ 全 身 状 態 も

改 善 L た . そ の 後 外 来 通 院 Lて い た が , 生 後 6 カ 月 時 に

寮 現 当科で診掛音字管磯をした先 天性代謝凝滞症例

(昭 和那 年 ′農月 ､62隼 相月)

糖代謝異常症
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癖 新 生 児 期 に 曝 吐 , 噂 眼 や 体 厳 減 少 で 発 症

イ レ ウ ス で 死 亡 L た .

llilrhiLTllilttl J'ho叩 hiltt･l<.vnthtLl;i.'t､ H ll一別 欠 損 症

監 護dJ 訴 詔 畷 転 意 識 障 害

監家 族 歴 詔 痕と族 結 婚 な し 兄 が CPS 欠 損 症 で 生 後 鍔

カ j実で 死 亡
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腹部をこ巣鷹は認めなかった声意識は低下し 痛みにわず

かをこ反応する程度であった申

【症廿il:十しこ柱杏畔,1】卜 .二!､･一一 .--1宜 甘 血中
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監治療経過詔族蛋白ミルク¥安息香酸 Naおよび レ

昆働こ低下するとともに患者の意識は清明とな軒.)や全身

状態も改善Lた,その後外来通院Um 濃 が宇五歳半の

時にライ症院群様症状が発現L〆,夢巨亡した申

万-)クトー･-･--ス血症

【1.日粧i] t欄津畑 ,lilI･･i2.

【卜 証】 畔軋 f吊】■減′卜

監家族歴遠 慮族結婚なし93歳の児は健康
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ス鹿症を疑われて当科-Å院したや

の状態でありき脱薮も認められ′るいそうが署を移譲であ--1畑

.::.桔一丸甘十㌔U㌫㌦告㌧}工 ,i-･ .!∵1刊I~l胤 工与川再軒 ,

やや弾性硬,鯛を級は触れなか-〕たか神経学的闘 濃殿常は

なかった.

監入院時室な検査所見遜 -サ鮫陵血所兇予魔解磐は正常で

辛 .㍗.;_.iト rこ1.■1卜.叫枠上寸.Ff卜 (;川､州tUL
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損 じに息二界L′予また尿中に大嵐をこガラタト-弟 くべネデ

監治療経過ヨ乳糖除去ミルクSIこ変更後略姓は消焦し,血

中ガラクトースの正常化と尿糖陰性化がみられた申渡た

それまで減少し続けていた休養も増狛 こ転じた中その後

ほかの県-転居し,生後10カ月頃に肺炎をこ隈厳し,紹介

先の病院で死亡した,

ll.周生期異常を呈する先天性代謝異常症の診断

をこ疾患数全体からみれば極めて数は少ないが発見の遅れ

は致命的であり,また豪鴇な知能障害を残す例が太多数

衷 望 新生児期に異常をきたす
発売性代謝巣常症

アミ}酸代謝異常症

テロジソ血症
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圭 lt畑中L■再し粧 トl帖廿

赤血球解糖系酵素兜擬症

先天性高乳酸血症

代 .:㌔1~'･▲I.-い血症

豪 語 党澱牧草宅謝巣鷹症が
疑われる症状や所見
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老 嬢 先天性代謝異常症が疑われ る検査所見

高アンモニア血症

鉦 巨 射 j亘ナ二束雫素 !､1号t__T＼. I.'t'＼･i､'＼滅 71,

血中ア ミノ酸上界

代謝性 アシ ド-シス,ケ トアシ ト ーシス

低血糖

乳酸, ピル ビン/酸の上界

血中着激酸上界

爵血亨血小板減少

尿中ア ミノ酸排雅 文i遮

尿中アセ トン陽性,尿糖

審 議 尿素サイクル酵素欠損症の鑑別診断

ライ症陳群

肝疾患

者塵酸血症 (メチルマuソ酸血症アブL7ビオソ酸

血症など)

高乳酸融症 (ピルビン酸カルボキシラー-ゼ欠損症)

リジン尿性蛋白不耐症

高オルニチン血症

チrI首ジンFF絶症

ウイルソン病

喜悦盲【盲S (未熟児)

新生児 一過性南アソモエア血症 (澗 鬼即

しr二川卜高､nttl叩け二川ITll',nt.tlliこlinthtInL,いnこItい

尿路閉塞

l∴11.l･㌻∴ 毎溝

であるや衷 語手魂結党天性代謝輿常を疑う場合の所見を

示すサ

この中でも高アンモニア血症は柊に遊撃であるが,必

ずしも全てが尿素サイクル酸素欠損によるものではなく

意 義をこ示すような多くの疾患を鑑別することが必要で

ある.糖をこ新生児における-う段枚のアンモニア八七瀞は丑978

年をこ迅級漫摘Tdら3)によって報督され新教児,柊に未熟

Li古1 ,Ll:-I､二言 TTミSLit~il叩こItlli'､7･(､叩imtorl･il由 t･t､ss

sym述mme)などを合併 した例で血中アンモニアが上 昇

することが報告されている.鑑別としてぼ尿素サイ クル

酸素が正常であるため BUN 低値がみられない こ と で

あり,脱水や循環不全のない状態で 拐U閥 が 馳 欝/d旦

･帖tI

以上であればたとえ高アソそこア血症がみられて 転---過

性である可能性が高 畑 低酸素状態の改善をこ努める治療

を行な うべきと思われる.

このような先天性ず宅謝異常症の確定診断闘 濃血中,尿

廟 こ増凝 した物質の同定が必要であるが時間がかか をフ,

また酸素測窪 も個々の疾患によって周いる試薬や方法が

全て巌なることなどより,確定診断が後れざるを得ない あ

また臓器間の酵素活性値が必ず しも同 じではな く, 白血

球で酵素活性低下がみられても肝族では正常で あ った り亨

またその逆の場合もあ り予い くつか縦波 革 を対 象 と して

測定 しなければな軽)ない磯倉敷あるも しか し新 盤 児 期 の

遍篤をこ症状を望する賓篭謝巣常症は比較的 限 られ て い る た

め泰 翌に示 したような疾儀 を念 頭 に おけ ば あ る程 度 の

探題､範囲し'1想定言日日打 点 lJ寸弓 ,

Ill.治療

衷 鎧をこ示ような方法 が試 み られ て お り筆 そ の 目的 は

蓄積物質の除去と欠損物 質 の補充 で あ るが予最近 , 薬 物

投与をこよる効果がい くつかの疾患 で報告 され て い る . こ

摘 ま蕃箪 した着電謝産物 と結 合 して本来瑚 宅謝経 絡 以 外 か

ら排聯遷せる方法 で あ り,高 ア ソそこ ア血症 紅潮 す る 安

息香酸ナ トリウム郎, 高乳酸血 症 をこ対す るジ ク ロ ル 酢 酸

薮 転 先 天 性 代 謝 異 常 症 の 治 療
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llTL) 新 潟 医 学 会 雑 誌 第 亙り 望 巷 第 8 雪 舟 昭 柚 が 冊 31

擾 賢 51 な ど が 臨 床 的 をこ 着 用 な 方 法 と さ れ て い る ヰ

衆 損 酵 素 の 補 充 療 法 を 目 的 と L た 酵 素 輸 注 療 法 勘 鮎 臣を遥

経 級 数 へ は と り こ ま れ ず 治 療 効 果 は み 五㌔ れ ′な い 事 厳 近 注

夢W葺 さ れ て い る も 鞘 ま 骨 髄 移 植 で あ 畑 脳 神 経 細 胞 £法 外 の

騰 落 へ の 蓄 積 物 質 の 除 去 闘 ニ】こ効 果 が あ ->た ここ と が ,＼･- ラ -｡

産 院 群 亨 ゴ - シ ェ 病 な ど い く つ か の 疾 患 で 報 告 さ れ て い

る 隼 将 来 的 に は 巨竜己 細 胞 G )遺 伝 f-操 作 に 爪よ り 酵 素 産 生

を 行 な う よ う をこ な -㌶ ここ練 遷胞 を 獲さ と をこ【戻 し て や る と い う 方

法 が 拒 絶 反 絶 滅 少 な く 9 着 肇 で あ ろ う と 思 わ れ る .

11㌧ 対 策

臨 床 的 捌 く監迅 速 な 診 断 お よ び 治 療 を 行 な う た 翻 藍を三状 や

検 査 所 私 の チ l∴ ′ タ リ ス ト を 酌 蕊 L , ア ミ ノ 酸 分 析 , 有

機 酸 分 析 が 迅 速 に 行 な え る シ ス テ ム を 作 り , 窪 た 変 れ な

疾 患 の 診 断 g うた め 鍔 )試 薬 類 を 常 備 で き る 態 勢 に /す る こ と

が 巌 費 と 思 わ れ る ★ 蜜 た 原 闘 不 二明 殿 死 亡 例 が み どうわ た 鳩

舎 をこ ぼ 次 の ヂ-供 をこ 尉 す る 対 策 よ り 予 死 亡 後 も 原 鏑 疾 患 の

診 断 を 必 ず 明 ら か をご肌し て お く こ と が 不 可 欠 で あ る ℡ 窪 た

新 生 児 マ ス ス ク リ - pエ ソ グ 対 象 疾 患 を 拡 大 す る た め が) 流

わ れ な ら ､行 政 側 の 経 費 負 担 が 必 要 で あ る l

現 在 検 討 さ れ て い る 新 た な 新 生 児 て ス ス ク リ - エ ソ グ

対 象 疾 患 は 高 ア ソ モ エ ア 血 症 , 高 乳 酸 血 症 , 議 u腎 皮 質 過

形 成 も64 軍 産 よ り 実 施 予 定 ) な ど で あ る . こ れ 6鳥 ､法 外 釣

新 生 児 マ ス ス ク リ - こ ソ グ と し て 家 族 性 高 脂 痕 と症 タ メ仁 プ

悶 絶 が あ げ ら れ る B 東 庄 は 周 生 期 瓢 常 を 崇 す る こ と は な

∴ メ∴ h … IL}/._済 -い tt㌦ 鳥 目 川 畑 . 上 ' ll､､lけ り rJ･LrL･l工 ∴ ''H

代 に 若 年 獲 心 筋 梗 塞 を 墨 す る ★ そ の ♂＼＼テ u の 頻 度 は 約 5購

入 に 旦 人 と さ れ て い る が 大 多 数 の 例 は 新 塗 児 亨 乳 幼 児 期

闘 ま 気 付 か れ な い た め 発 見 遅 れ て も 手 遅 れ で あ る 例 が 多

くラマススタ岩上-エソダの必牽測蘭掬されていた,私達

ニソダする極めて簡健な方法を考案 し これを用いて家

族性高脂血症患者のへテ両家踊老転弟グリー-こソダでき

ることを発表 Lた75.ざ捌こ新盤児期に高=プレステロー-

ル鹿症をスグリー--エソダざれた乳児と両親,糖に父親と

の動脈硬化指数が極めて高い相関を示すことを同様をこ報

ぞ ㌻ L た 格)" 露 :才 レ ス テ ープ - ル 通 路 巨 は 家 族 性 の 転 の 釣 み な

に)ず 甘 党 涙 性 胆 道 閉 鎖 症 や 先 天 性 ネ ブ ロ ー--ゼ に お い て も

み ら れ る 所 見 で あ る た め こ れ ら U )疾 患 の 早 期 発 見 に 有 用

で あ る 多才摘 転 性 が あ り , 今 後 検 討 す る 予 定 で あ る 白

鳥 上 述 べ た よ う に 今 後 周 生 期 に お け る 先 天 性 代 謝 鷹 常

1工 ミニ (… t tLt'tl付 目 ＼ い = t_-L<ト .一~ ∴ ､ ト ト 仁 I帯 .事ト ' ': - r.I

リ - こ ン/ ダ を 含 め た 早 期 診 断 と 崇㌢讃一期 治 療 の た め の 体 制 を

確 立 し て い く こ と が 塵 蜜 と 思 わ れ る ｡
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