












 

まとめ 

 (1)遺伝性疾患の診断方法は,最近著しく進歩し,その早期診断による早期治

療によって,一部の遺伝性心身障害症の発症を阻止する事も可能となった。すな

わち,フェニルケトン尿症,ヒスチジン血症,メープルシロップ尿症,ホモシスチ

ン尿症,ガラクトース血症については,ガスリー法やボイトラー法などの信頼度

の高い新生児マス・スクリーニング法が開発され,欧米各国ではこれをいち早く

採用してその発症予防に大きな効果をあげてきた。我が国でも,本年度から公費

でこの検査が行われるようになり,すでに早期発見,早期治療された症例が多数

報告されている。しかし,重篤な心身障害を招く先天性代謝異常症は,前記の 5

疾患にはとどまらず,その他数百種類の疾患があり,これらについての早期診断

や早期治療法の開発が重要な研究課題となっている。 


