




わが国のフェ二一ルケトン尿症の頻度は,68,800人に1人で,年間出生数が1.700,000とす

れば,その年間発生数は約 25名である。一方,ヒスチジン血症の頻度は8,300 人に 1人で,

年間出生数は約 205名と推定される。また,先天性甲状腺機能低下症(クレチン症)の頻度は

5,800 人に 1 人で,その年間発生数は約 293 名である。これらが,新生児マス・スクリーニ

ングによって早期発見,治療されると仮定すれば,正常に発育したその半数は女性であり・

生産年令となる 10 数年後には,母体の代謝異常による胎児障害が,多数発生する危険が予

測される。先天性代謝異常症の公費による新生児マス・スクリーニングが実施されたのは,

昭和52年であり,この時に発見された症例が15才になるにはなお13年を要するので,その

対策を立てるのになお若干の年月を費すことができるが,治療を受けずに脳障害もなく,正

常に発育した高フェニールアラニン血症の女性が妊娠して,その胎児に奇形や脳障害を生

じたという報告もあり,東京母性保護医協会並びに東京都予防医学協会の協力を得て,東京

地区の一部の地域の妊婦について先天性代謝異常症マス・スクリーニングを行い,その早期

発見を試みたので報告する。 


