






































1.研究目的 

先天性代謝異常症の中には,フェニールケトン尿症(PKU)を始めとして,早期発見早期治療

により知能障害等の重篤な症状の発現を防ぎ得る疾患が少なくない。厚生省では心身障害

予防の一環として,昭和 52 年 10 月より PKU,メープルシロップ尿症,ホモシスチン尿症,ヒ

スチジン血症及びガラクトース血症の5疾患を対象として新生児マス・スクリーニングを

全国的に実施している。 

本研究は,これらマス・スクリーニングにより発見された症例の追跡調査を行い,治療効果

の確認ならびに治療法の改善を目的とするものである。 


