




 

治療法の伴わない診断法ほど罪作りなものはない。それはただいたずらに患者に不安と不

満をもたらすにすぎない。近年まで遺伝性疾患の治療についてもほとんど見るべきものは

なく，遺伝子型に従って必ず発症するものと考えられてきた。 

 ところが,早期発見,早期治療によってある種の遺伝性代謝異常症については発症防止と

いう消極的な方法ではあるが治療の可能なものが見出されてきた。かくして遺伝性疾患の

診断法の確立は意味あるものとなった。しかし悲しいことは,遺伝性疾患や染色体異常症の

積極的な根本的治療法はまだない。 

 従来からの集団マススクリーニングおよびハイリスクスクリーニングは主として，尿あ

るいは血液成分を試料として排泄物質あるいは蓄積物質の定性的な検出によるものが多か

った。病的遺伝子型に基づく代謝異常の診断法が単に蓄積された代謝産物あるいは排泄さ

れる異常代謝産物を知るのみでは,遺伝的異質性を指摘することもできないし,治療法の開

発を目指すためにも情報は不十分である。 


