










1 研究の目的 

新生児のマススクリーニングの発足とともに鑑別診断の必要な新しい疾患が見出され,そ

の治療法が問われるようになる。プテリジン代謝異常症などはその代表例であろう。また

早期発見と早期治療が行われ,「正常」に成長した患者については従来問題にならなかった

ことについての解決を迫られるようになる。マターナル PKU がその例といえる。このよう

にマススクリーニング施行中に派生する問題は少なくないし,また容易に解明できない問

題が多い。我々の研究班ではこのような問題について研究し,以下のような成果をあげるこ

とができた。 


