






要約:新生児マススクリーニングにより発見された疾患の中でメープルシロップ尿症

(MSUD)をとりあげ,追跡調査の結果から認められた問題点について検討した。スクリーニン

グで発見され,早期から治療されている症例の 15.6%がこれまでに感染症などを契機に急

性増悪を示して死亡した。知能指数について検討してみると,その半数の症例が 80 以下を

示した。これらの原因は急性増悪の繰り返し,それへの対応などが不十分な為と考えられた。

本症の予後を良好にするために,今後急性増悪期の治療法を検討する必要があると考えら

れた。 

そのほかにスクリーニングで陽性を示さないメープルシロップ尿症がこれまでに数例発見

されており,いずれも間欠型であり,感染症などを契機に急性増悪を示して本症と診断され

ていた。そのために中枢神経系の後遺症が残されている症例も報告されており,日常診療の

中でこのような症例の存在に十分注意する必要があるものと考えられた。 


