




先天性副腎皮質過形成の大部分は 21 一水酸化酵素欠損症とされその発生頻度は約 45,O0O

人に 1 人といわれている 1)。しかし見逃され未治療のまま放置されている本症患児(こと

に単純男性化型の男児)も多数存在することが予想され,その発生頻度はより高いものと推

測され,何らかの方法で早期に発見し治療することが望まれる。本症の診断には臨床症状は

もとより 21 一水酸化酵素の基質である 17α一 hydroxyprogesterone(17-OHP)や

21-deoxycortisol の血中濃度の著増を確認することがことに新生児期においては重要で

あるとされている 2)。我々はすでに血中 17-OHP を微量の乾燥済紙血液にて測定する方法

(図 1)およびその方法が本症の診断ならびにマス・スクリーニングに応用可能であること

を報告した 3)。検体は先天性代謝異常症やクレチン症のマス・スクリーニングに用いてい

る乾燥濾紙血液からの3mmディスク1ケで十分であり,測定時間も溶出から測定値の分析ま

で 2日間で可能である。本法による 3mm ディスク 1ケからの 17-OHP 回収量は生後 4～6日

の新生児では図 2 に示したように正規分布をとりその値は 26.6 土 16.0(Mean 士 S.D.)pg

であり,本症のそれは治療開始前では Scale-over を示し,治療開始後でも治療不十分と思

われるものでは69.Oおよび153pgと高値を示し,本法によっても血中17-OHPの著増は確認

された。現在我々は一部地域において試験的に早期新生児におけるマス・スクリーニング

を行なっているがいまだ本症と診断された者はない。今後は検体数の増加とともに 1251

を用いた Radioimmunoassay の導入等スクリーニング法の改良をめざしたい。 


