








【要旨】塩喪失型先天性副腎過形成 20 例の発症は、生後 10 日以内 10 例中 8 例が男児、

生後 11 日以降発症 10 例中 9例女児で、発症日に性差が認められた。男児で早期に塩喪失

症状を来す原因は不明である。20 例中 2 例(女児)は現行のスクリーニングで陰性となる

可能性があり、この2症例では17-OH-progesteroneの上昇がに先行して21-deoxycortisol

の上昇が認められた。また発症前の内分泌学的検査で、11-deoxycorticosterone、11-

deoxycortisol の上昇が認められ、胎児副腎機能の残存が示唆された。

以上より(1)塩喪失症状の発症の性差荷に関しては、今後スクリーニング発見例で全国調

査による検討を行うべきである。(2)早期診断に関しては 2i-deoxycortisol の特異的測定

法の検討を行う必要がある。(3)胎児副腎機能の残存に関して尿中、血中ステロイド分析

による検討を行う必要がある。


