






研究目的 

新生児マススクリーニングによって発見された先天代謝異常,特にヒスチジン血症の治療

効果の評価方法をつくることを目的とする。すなわちヒスチジン血症は新生児マススクリ

ーニングによって約7000～8000 人に 1人の割で発見されているが,スクリーニング開始前

に本邦で知能障害や言語障害を伴って発見されたものはきわめて少い。多田らはヒスチジ

ン血症と知能との関係について否定的な検討結果を得ているが,対象児の年令が知能測定

上低年令すぎることから追跡の必要性を述べており,私達も従来の検討結果から,認知レベ

ルでの発達障害を疑い,行動評価によって治療効果を検討する必要性を報告してきた。特に

認知レベルの発達障害の場合には自閉的な問題行動に注目する必要があると考えられるの

でこうした考えに基づいた評価方法を検討しなくてはならない。 


