






小児代謝研究会が昭和43年に全国の67大学および診療施設の協力を得て行った調査成績,

ならびに昭和 48・49年度文部省先天性代謝異常研究班の調査成績から,代謝性蓄積症のわ

が国の発生頻度の概要を伺い知ることができる。しかし,これらの疾患のうちで,臨床診断

が困難なものの患者数の信頼度は低いと思われる。ところで,Wilson 病,糖原病,TaySachs

病,Gaucher 病は,臨床的に特徴を把握し易く,フェニルケトン尿症とほぼ同様に臨床診断

が可能と考えられる。もし,これらの疾患の臨床診断の難易度を同じと仮定すれば,マス・

スクリーニングによってフェ二ルケトン尿症の頻度が57,000人に1人であることが明かに

されているので,わが国の各疾患の頻度は,Wilson病は約6万例に1例,TaySachs病は約20

万人に 1例,Gaucher 病は 20～40 万人に 1例と推定される(表 1)。 


