






要約 ヒスチジン血症が 7～8,O00 人に 1人と高頻度にスクリーニングされるようになり、

当初言われた発達水準の低下、言語の問題などを伴わないケースが多く見出された。また、

追跡調査に基づいて本症が良性のものとして位置づけされるようになった。その結果、現

在のスクリーニングにおける cut of point での追跡や治療を行うことの可否について実

態に即した見直しが求められる。その一方で、現実に発達障害や情動障害をもつヒスチジ

ン血症児の存在すること、その際、言語発達の問題が目立ち、その背後には聴覚の障害や

音刺激の記憶が正常に比し短いなどの報告もあり、慎重な見直しが求められた。そこで、

①ヒスチジン血症が治療にかかわらず、大部分の症例に異常に認められないことから本症

とは別の因子の関与の検討が望まれる。②知能指数・発達指数の 80 以下の症例と血中ヒ

スチジン値との関係が認められないことやこれらのケースでは周産期障害の頻度が高い傾

向にあることからも本症と別の因子の関与が疑われる。この 2点から、ヒスチジン代謝関

与以外の因子を想定した場合にヒスチジン代謝とその問題が相互に関係しあって症状を顕

在化する可能性があるのか、また、従来の①②の結論に至った調査研究法や解析法に妥当

であったかを検討した。そして、スクリーニングを今後どのようにするか早急、に結論を

出す必要があると考えた。


