
















【要約】ヒスチジン血症は、1961 年の Ghadimi1)らの報告例に始まり、知能障害・言語障

害の臨床症状・痙攣などの臨床症状を呈し、ヒスチダーゼの先天的欠乏のため、血液・尿

などでヒスチジンおよびその代謝産物が増量する、稀な常染色体劣性遺伝性の先天性代謝

異常症と当初は認識されていた。しかし、新生児スクリーニングの導入の結果、当初考え

ていたよりはるかに高頻度に症例が発見され、明かな症状を持たない症例や生化学的所見

と臨床症状が直接結びつかない症例が多く、遺伝形式も常染色体劣性とは考えられない家

系もあることなどがわかってきた。そこでマススクリーニングのあり方・治療の是非につ

いての検討が求められた。 

今回私達は、ヒスチジン血症児の追跡調査の一環として学童期の現状について、問題症状

をもつ児に焦点をあてて調査し、発達障害や行動障害を示す児が存在することから、現行

のヒスチジン血症マススクリーニングのあり方について考察を行ったので報告をする。 


