






要約 現行マススクリーニング法で発見されなかったホモシスチン尿症の症例を把握する

こと,および診断法を評価する目的で全国的マススクリーニング体制確立後に診断された

ホモシスチン尿症患者の精査機関受診時期および診断時期に関するアンケート調査を行っ

た。生存している 15 例のうちスクリーニング陰性は 1 例であった。14 例の精査機関への

受診は比較的早期であった(生後 17 日から 60 日)。9 例は 1 ケ月以内に診断された。診断

に 1カ月以上を要した 5例のうち 4例では新生児期に尿中ホモシスチンが検出されなかっ

た。以上よりホモシスチン尿症のマススクリーニング法よりむしろ診断法の改善が重要で

あることが示唆された。 


