




はじめに 

 昭和 52 年より開始された新生児マス・スクリーニングにより発見された先天性代謝異常

症の患児数に関しては,厚生省,日本母性保護医協会及び厚生省心身障害研究班の三機関に

おいて別個に調査がおこなわれているが,三者の調査結果には大きな差異が認められてい

る。 

 今回我々は,これら三機関の発見患児数がほぼ一致していると考えられたヒスチジン血

症を除く四病患を対象とし,全国各地区のスクリーニングセンター及び各治療施設の両者

の協力のもとに,昭和 52 年度より 56 年度までに新生児マス・スクリーニングで発見された

フェニールケトン尿症,メールプルシロップ尿症,ホモシスチン尿症及びガラクトース血症

の全症例について調査を行い,本邦における先天性代謝異常症の発見頻度について検討を

おこなったので報告する。 


