






遺伝性ムコ多糖代謝異常症は酸性ムコ多糖の分解に関与するリソソーム酵素の異常により

発症する蓄積性疾患である。本症の治療は、有効な治療法が無く対症療法を繰り返すに留

まっていたが、1981 年に Hobbs らにより本症への骨髄移植が施行されはじめ、その後の

症例の集積により有効な治療法として評価されるまでに至った。そしてこれまでの経験か

ら、乳児期早期の骨髄移植がより効果的であることも実証されてきている。したがって先

天代謝異常症の中でも比較的多い疾患である本症では、発症前の早期診断が重要であり、

乳児期マススクリーニングの開発が待たれている。

本研究では 1,9-dimethylmethylene Blue(DMB)を用いた簡易なムコ多糖症スクリーニング

法を検討しているが、昨年度は①従来法(カルバゾール法)との相関性、②乳児期の尿中ム

コ多糖月齢変化、③DMB 反応に影響を及ぼす物質について検討したが、本年度は④サンプ

ルとしての原尿と濾紙尿との比較、⑤岐阜県でのパイロットスタディを行い、本法のマス

スクリーニング法としての有用性について検討した。


