












目的 

早期発見・早期治療を必要とする疾患は数多くあるが、これらのうち代謝障害の結果、知

能障害、退行、痙攣などの中枢神経症状や重篤な場合は致死的経過をとる疾患の早期診断

と適切な治療は特に重要である。この目的に添って、我国でもフェニルケトン尿症やクレ

チン症をはじめとした新生児スクリーニングが行われ、一般集団の中から患者を発見し治

療が行われて精神運動発達遅滞児発生の予防がなされている。しかし確立されたスクリー

ニング該当疾患はまだ少なく、何らかの臨床症状を呈して来院した患児のなかから適切な

検査を行うことによってのみ確定診断に到る疾患が多いことも事実であり、該当する疾患

に必要な検査法の確立が臨床医が適格に判断をする指標として重要である。 

これら疾患のうち、蓄積症の早期発見、診断は、保因者診断、出生前診断を行い再度の罹

患児発生の予防に大切であるが大多数の罹患児の治療法はまだない。 


