












(はじめに) 

我々は代謝異常による脳障害の左かでも、とくにリソゾーム病を中心としたスクリーニン

グ検査を実施してきた。1)2)これは、リソゾーム病が疑われた患者の、白血球、尿、場合

によっては培養皮膚線維腫芽細胞を用いて、生化学的な診断を行うものであり、スクリー

ニングを行ったうちのほぼ 1/10 の症例に何らかのリソゾーム病が発見されている。本研究

においては、スクリーニングによりリソゾーム病と診断した症例の臨床所見の比較検討を

行い、さらに、臨床所見に基づく点数法による臨床的スクリーニングの可能性について検

討した。 


