










まとめ

　(1)昭和 52年 10月より先天性代謝異常症 5疾患について,公費による新生児

マズ・スクリーニングが開始され,現在では全国で 1ヶ月に 11 万名を超えて新

生児に検査が実施されている。そして,毎月代謝異常症の疑いありとされた約

1000 名の新生児が精密検査をうけており,毎月 16～17 名の新生児が代謝異常

症の診断の下に治療されている(厚生省の調査報告より引用)。したがって,先

天性代謝異常症の診断の精度を向上させることが重要であり,また保因者診断

についての研究を速かに進めることが必要である。


