


心身障害児の原因のひとつに先天代謝異常症がある。個々の疾患は稀であるがその種類は

きわめて多岐にわたる。本症による心身障害の発生を予防するためには、新生児期乳児期

などのあまり特徴的症状の現われない時期に早期発見し、治療を開始しなければ十分な効

果のあがらないことが多い。さらにこの時期にはできる限り患者への負担が少なく迅速な

結果の得られる方法が望ましい。以上をふまえて現在我々の施設で進めているスクリーニ

ング法のうち、ムコ多糖代謝異常症(MPS 症)、高アンモニア血症、および GC-MS を用いた

有機酸代謝異常症のスクリーニングについて報告した。 


