




早期診断・治療による知能障害児発生予防を目的とした,先天性代謝異常症に関する新生児

マススクリーニングが，全国的に実施されるようになってからすでに 4年半の月日を経過

している。検査項目の中で,後に追加された先天性甲状腺機能低下症の症例を除いても,こ

れまでに発見された患者は 1,500 名を越すものと推測されている。 

すべての症例が食事療法を受けているわけではないが,家族(特に両親)は患児の食事管理,

教育,予防接種予後,兄弟の危険率算定なども含めた家族計画等々,数多い不安を抱えてい

ることが想像される。しかし,現実には遺伝性疾患患児をもつ家系として周囲から好奇の目

で見られたり,不必要な取扱いを受けたりすることから,医療上必要な情報さえもが適切に

伝達され難いという問題点が指摘されている。 

われわれはこれまでに関与したフェニルケトン尿症5名,メープルシロップ尿症 2名,ヒス

チジン血症 22 名の症例の内,中途で他の医療機関で治療を受けることになった 9症例につ

き,その後の経過を追跡し,新生児マススクリーニングの趣旨に合った管理を受けているか

否か,さらには負荷試験などのデータが同時に伝達されているかについて調査を行った。 


