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先天性代謝異常症とは

• 生まれつき特定の酵素に異常があり、体の構成
成分（糖、たんぱく、脂質など）の新陳代謝やエ
ネルギー産生の代謝が機能しなくなっている病
態のことです。

• 主な症状は、嘔吐、下痢、呼吸困難、発達遅延、
痙攣、癲癇、意識障害、毛髪異常、皮膚潰瘍、
湿疹などがあります。診断と治療を遅れると死に
至るケースも少なくありません。

• 早期治療のため、早期検査と診断は必要です。



先天性代謝異常症の検査

• 診断には特殊検査が必要です。

• 特殊検査とは、①代謝異常症に関わる代謝成分の検
査法、②代謝異常症の欠損酵素の酵素活性測定、③
酵素の遺伝子検査があります。

• ①の方法は多数の先天代謝異常症を一回の検査で
早くスクリーニングする方法で、「動物尿代謝疾患検
査法」といいます。②と③は特定の酵素と遺伝子に対
応する検査法ですので、病気の種類は決めて検査す
る手段です。検査する前に臨床疑いの焦点が必要で
す。 ②と③は検査に必要な時間が長い、検査できる
機関が少ない現状です。



「動物尿代謝疾患検査」実施機関

ミルスインターナショナル横浜ラボラトリ
〒222‐0033横浜市港北区新横浜２‐２‐３‐８０６

Tel:045‐548‐5580
Mail: mils@mils‐int.jp

ただ１滴の尿で160種の先天代謝異常症を迅速かつ正確で検査できる

1997年より、日本唯一動物先天代謝異常症代謝検査できる施設として、大
学動物病院をはじめ90以上の動物医療機関が利用している。

日本唯一



株式会社NSコーポレーション
〒170-0013 東京都豊島区東池袋1-35-11 スタックスビル7F
TEL：03-6914-1688

https://mils‐animal.net/

動物代謝異常検査依頼方法

上記アクセス後、新規登録をおこなってください。
検査依頼はログイン後、新規検査メニューからご依頼可能です。

【運営事務局】



動物代謝疾患検査対応可能疾患名‐１
分 類 No. 疾 患 名 分 類 No. 疾 患 名
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83 高プロリン血症Ⅰ型
2 高フェニルアラニン血症 84 高プロリン血症Ⅱ型
3 チロシン血症I型 85 ヒドロキシプロリン血症
4 チロシン血症Ⅱ型 86 高グリシン血症
5 チロシン血症Ⅲ型 87 高β‐アラニン血症
6 芳香族アミノ酸脱炭酸酵素欠損症 88 高ヒスチジン血症
7 ホーキンシン尿症 89 ウロカニン酸尿症
8 アルカプトン尿症
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90 ガラクトース血症Ⅰ型
9 BH4合成障害 91 ガラクトース血症Ⅱ型
10 BH4再利用障害 92 ガラクトース血症Ⅲ型
11 新生児一過性高フェニルアラニン血症 93 ガラクトース血症Ⅳ型
12 静脈栄養による二次性フェニルケトン尿症 94 フルクトース不耐症
13 メトトレキサートによるフェニルケトン尿症 95 乳糖不耐症
14 新生児一過性高チロシン血症 96 腎性グルコース尿
15 薬物由来の二次性高チロシン血症 97 糖尿病
16 他の代謝異常由来の二次性高チロシン血症 98 グルコース‐6‐フォスファターゼ欠損症
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17 高バリン血症 99 グルコース‐1,6‐ジフォスファターゼ欠損症
18 高ロイシン・イソロイシン血症 100 グリセロールキナーゼ欠損症
19 楓糖尿症（メープルシロップ尿症） 101 D‐グリセリン酸キナーゼ欠損症
20 ジヒドロリポアミド脱水素酵素 (E3)欠損症 (メープルシロップ尿症III型） 102 トランスアルドラーゼ（TALDO）欠損症

21 イソ吉草酸血症 103 リボース 5‐リン酸イソメラーゼ（RPI）欠損症
22 α‐メチルブチリル‐CoA脱水素酵素欠損症（SBCAD）
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104 短鎖アシル‐CoA脱水素酵素欠損症

23 α‐メチル‐β‐ヒドロキシブチリル‐CoA脱水素酵素欠損症（2M3HBD） 105 中鎖アシル‐CoA脱水素酵素欠損症

24 β‐ケトチオラーゼ欠損症（T2） 106 長鎖アシル‐CoA脱水素酵素欠損症
25 サクシニル‐CoA:3‐ケト酸CoAトランスフェラーゼ（SCOT）欠損症 107 極長鎖アシル‐CoA脱水素酵素欠損症

26 ミトコンドリア3‐ヒドロキシ‐3‐メチルグルタリル‐CoA合成酵（HMCS2）欠損症 108 マルチプルアシル‐CoA脱水素酵素欠損症（グルタル酸尿症Ⅱ型）

27 β‐ヒドロキシ‐β‐メチルグルタリル CoA リアーゼ（3HMGL）欠損症 109 長鎖3‐ヒドロキシアシル‐CoA脱水素酵素欠損症（三頭酵素欠損症）

28 イソブチリル‐CoA脱水素酵素欠損症 110 中鎖/短鎖3‐ヒドロキシアシル‐CoA脱水素酵素欠損症
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111 ピルビン酸カルボキシラーゼ欠損症
30 ホロカルボキシラーゼ合成酵素欠損によるマルチブルカルボキシラーゼ欠損症 112 乳酸尿症（高乳酸血症）

31 ビオチニダーゼ欠損によるマルチブルカルボキシラーゼ欠損症 113 α‐ケトグルタル酸尿症

32 β‐メチルグルタコン酸尿症（原発性） 114 フマル酸尿症
33 β‐ヒドロキシイソブチリル‐CoAデアシラーゼ欠損症 115 ピルビン酸脱水素酵素欠損症

34 β‐ヒドロキシイソ酪酸脱水素酵素欠損症 116 ジヒドロリポイルトランスアセチラーゼ欠損症
35 メチルマロン酸セミアルデヒド脱水素酵素欠損症 117 ピルビン酸脱水素フォスファターゼ欠損症

36 プロピオン酸血症 118 チアミン反応性ピルビン酸脱水素酵素欠損症
37 メチルマロン酸血症（ムターゼ異常による） 119 ジヒドロリポイル脱水素酵素欠損症
38 メチルマロン酸血症（イソメラーゼ異常による） 120 短鎖エノイルCoA水和酵素（ECSH1）欠損症

39 Vit B12反応型メチルマロン酸血症 121 3‐ヒドロキシイソブチリル‐CoAヒドロラーゼ（HIBCH）欠損症

40 メチルマロニル‐CoAエピメラーゼ欠損症 122 電子伝達系障害
41 メバロン酸キナーゼ欠損症 123 シトクロムCオキシダーゼ（COX）欠損症
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42 カルバミルリン酸合成酵素欠損症 124 マロニック伴うメチルマロン酸血症（CMAMMA）
43 N‐アセチルグルタミン酸合成酵素欠損症 125 Barth症候群
44 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症 126 MEGDHEL症候群
45 シトルリン血症 127 他の二次的なβ‐メチルグルタコン酸尿症
46 アルギニノコハク酸尿症 128 エチルマロン酸脳症
47 高アルギニン血症 129 MELAS症候群
48 シトリン欠損症（NICCD）＆（CTNL2） 130 スクシニル‐CoAリガーゼ（SUCL）欠損症
49 高オルニチン血症‐高アンモニア血症‐ホモシトルリン尿症（HHH）症候群
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131 モリブデン補因子欠損症

50 新生児一過性高アンモニア血症 132 キサンチンオキシダーゼ欠損症（キサンチン尿症）

51 その他の高アンモニア血症 133 Lesch‐Nyhan症候群（HPRT完全欠損症）



動物代謝疾患検査対応可能疾患名‐2
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42 カルバミルリン酸合成酵素欠損症 124 マロニック伴うメチルマロン酸血症（CMAMMA）

43 N‐アセチルグルタミン酸合成酵素欠損症 125 Barth症候群

44 オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症 126 MEGDHEL症候群

45 シトルリン血症 127 他の二次的なβ‐メチルグルタコン酸尿症

46 アルギニノコハク酸尿症 128 エチルマロン酸脳症

47 高アルギニン血症 129 MELAS症候群

48 シトリン欠損症（NICCD）＆（CTNL2） 130 スクシニル‐CoAリガーゼ（SUCL）欠損症

49 高オルニチン血症‐高アンモニア血症‐ホモシトルリン尿症（HHH）症候群
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131 モリブデン補因子欠損症

50 新生児一過性高アンモニア血症 132 キサンチンオキシダーゼ欠損症（キサンチン尿症）
51 その他の高アンモニア血症 133 Lesch‐Nyhan症候群（HPRT完全欠損症）
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52 シスチン尿症 134 ヒポキサンチン‐グアニンホスホリボシルトランスフェラーゼ欠損症（HPRT部分欠損症）

53 ハートナップ病 135 アデノシンデアミナーゼ（ADA）欠損症

54 二塩基性アミノ酸尿症 136 アデニロコハク酸リアーゼ（ADSL）欠損症

55 イミノグリシン尿症 137 オロト酸尿症

56 二次性イミノグリシン尿症 138 アデニンホスホリボシルトランスフェラーゼ（APRT）欠損症 (2,8‐DHA結晶)

57 リジン尿性蛋白不耐症 139 ジヒドロピリミジン脱水素酵素欠損症（チミン・ウラシル尿症）

58 新生児一過性イミノグリシン尿症 140 ジヒドロピリミジナーゼ欠損症

59 ファンコニー症候群 141 β‐ウレイドプロピオナーゼ欠損症

60 遺伝性腎性低尿酸血症
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142 マロニル‐CoA脱炭酸酵素欠損症

61 低ホスファターゼ症 143 コハク酸セミアルデヒド脱水素酵素欠損症、4‐ヒドロキシ酪酸尿症
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62 グルタル酸尿症Ⅰ型 144 ピリドキシン依存性てんかん（ALDH7A1欠損症）

63 グルタル酸尿症Ⅲ型 145 アスパラギン合成酵素欠損症

64 サッカロピン尿症 146 原発性高シュウ酸尿症Ⅰ型

65 ピペコリン酸血症 147 原発性高シュウ酸尿症Ⅱ型

66 α‐アミノアジビン酸血症 148 原発性高シュウ酸尿症Ⅲ型

67 トリプトファン尿症 149 D‐α‐ヒドロキシグルタル酸尿症

68 キサンツレン酸尿症（キヌレニナーゼ欠損症） 150 L‐α‐ヒドロキシグルタル酸尿症

69 Vit B6欠損症由来のキサンツレン酸尿症 151 D＆L‐α‐ヒドロキシグルタル酸尿症

70 α‐アミノアジビン酸‐α‐ケトアジビン酸尿症 152 ビオチン欠乏症
71 ヒドロキシリジン尿症 153 葉酸欠乏症

72 高オルニチン血症 154 VitB12欠乏症
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73 ホモシスチン尿症Ⅰ型（シスタチオニン合成酵素欠損症） 155 ザルコシン血症

74 ホモシスチン尿症Ⅱ型（メチオニン合成酵素欠損症） 156 プロリダーゼ欠損症

75 ホモシスチン尿症Ⅲ型（5,10‐メチレンテトラヒドロ葉酸還元酵素欠損症） 157 セリン欠乏症

76 γ‐シスタチオニン欠損症（シスタチオニン尿症） 158 脳腱黄色腫症
77 高メチオニン血症 159 シトステロール血症

78 遺伝性葉酸吸収不良 160 神経芽細胞腫

79 5‐オキソプロリン尿症（グルタチオン合成酵素欠損症による） 161 ツェルヴェーガー(Zellweger)症候群

80 5‐オキソプロリン尿症（5‐オキソプロリナーゼ欠損症による） 162 ムコ多糖症
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81 アミノアシラーゼ‐1欠損症 (ACY1D) 163 TANGO2欠損症

82 アミノアシラーゼ‐2欠損症 (カナバン病) 164 リボフラビントランスポーター欠損症



動物代謝異常症検査報告書見本



動物疾患研究発表
1. 1993年日本獣医畜産大学と犬の高アンモニア血症

の病因検討
2. 1994年柴犬のメチルマロン酸血症診断
3. 199４年ダルメシアイヌ(Dalmatian)17家系調査
4. 1995年ダルメシア門脈体循環シャント診断
5. 1996年犬の糖尿病研究
6. 1997年犬の尿素回路異常症例診断
7. 2003年犬のFanconi症候群診断
8. 2005年東京大学アンモニア降下剤効果判定
9. 2009年ネコのキサンチン尿症診断
10. 2010年鹿児島大学動物病院Canavan病診断
11. 2011年ネコのピリミジン代謝異常症診断
12. 2012年ネコのコバラミン吸収障害例診断
13. 2013年ネコの脂肪酸代謝異常症診断
14. 2019年イヌのメチルマロン酸血症診断
15. 2020年犬のミトコンドリア脳症診断

Shetland Sheepdog 

Dalmatian

Shiba dog



猫のコバラミン吸収障害によるメチルマロン酸血症



猫のピリミジン代謝異常症



猫の尿素回路異常症



猫の脂肪酸代謝異常症GAII



黒毛和牛発育不良研究報告



猫のビタミンB12欠乏症



猫の脂肪酸代謝異常症学会発表



黒毛和牛のオロット酸尿症



黒毛和牛発育不良研究報告



動物病態研究へのご利用も

 本動物先天代謝異常症検査技術は、先天代謝異常症のみ
ならず、発達不良、難病解明にも応用可能な手法である。

 異なる動物の種類に対応する病態研究にも代謝動態評価
や、治療効果のモニターにも是非ご利用ください。

 ご興味ある場合は、下記お問い合わせください。

ミルスインターナショナル横浜ラボラトリ
〒222‐0033横浜市港北区新横浜２‐２‐３‐８０６

Tel:045‐548‐5580
Mail: mils@mils‐int.jp




