






要旨:先天性副腎過形成マス・スクリーニング無症状陽性例の事後処置について、一定の

方式は未だ確立されていない。今回われわれは、GCMS-SIM 法(HP5890A/HP5971A)尿ステロ

イドプロフィル分析(スポット尿試料 0.5～5ml)により、A)21-hydroxyase 欠損症(21-OHD)7

例(男 4 女 3,日齢 1～23,成熟児,有症状,治療前)、B)新生児マス・スクリーニング偽陽性

13 例(男 6 女 7,日齢 7～31,成熟児,無症状)、C)対照 24 例(男 12 女 12,日齢 4～32,成熟児)

の鑑別を試みた。

尿中 20α一 pregnanetrio1 排泄量は、A)0.7～41.3,B)0.02～1.0,C)O.04～0.8mg/gCRTNN,

尿中 preg-nanetriolone 排泄量は、A)1.1～40.0,B)≦0.2,C)≦0.2 ㎎/gCRTNN,尿中 11oxo-

17α一 hydroxypregnanolone 排泄量は、A)0.6～6.6,B)≦0.06,C)≦0.06 ㎎/gCRTNN で、

GCMS-SIM 法により新生児早期に 21-OHD と偽陽性例を明瞭に鑑別し得ることが示された。


