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脳クレアチン欠乏症候群の臨床研究への橋渡しへのご協力のお願い 

■脳クレアチン欠乏症候群とは■ 

脳クレアチン欠乏症候群には①グアニジノ酢酸メチル基転移酵素(GAMT)欠損症、②アルギニン・グリシンアミジノ

基転移酵素(AGAT)欠損症、③クレアチン輸送体(SLC6A8)欠損症の 3 疾患が報告されています。脳 MRS で大脳の

クレアチンピークが低下することで、脳クレアチン欠乏症候群が疑われます。また、尿中 creatine/creatinine 比

が、①GAMT 欠損症、②AGAT 欠損症では低下、③SLC6A8 欠損症では高値を示すことで 3 つの疾患を鑑別する

ことができます。 

＊本研究に参加していただくためには、尿クレアチンの検査が必要となります＊ 

患者様とご相談いただきまして検査の実施をよろしくお願いいたします。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

●脳 Creatine 欠乏症候群の診断には、『代謝異常（疑）』の精査のため、 

尿中クレアチン検査が必要です。 

検査項目 検査値（正常値） 

creatine/creatinine 比 （0-5 才） 1.03+/-0.93 

creatine/creatinine 比 （6-10 才） 0.57+/-0.49 

creatine/creatinine 比（10-才） 0.51+/-0.60 

 注意：単位は mg/dl で計算 

＊上記の値を参考に、ご紹介くださいますようお願いいたします。 

（より詳しい内容は http://raredis.nibiohn.go.jp/cure/research2『研究者情報』をご参考下さい） 
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■□■本研究に関するお問い合わせ■□■ 

 

国立研究開発法人 医薬基盤・健康・栄養研究所 創薬資源部 難病資源研究室 

 部長 松山 晃文 

〒567-0085 大阪府茨木市彩都あさぎ 7-6-8  

Tel/Fax:072-641-9016 Email:raredis-r2@nibiohn.go.jp 


