
















[要約]先天性副腎過形成症(21-水酸化酵素欠損症:21-OHD)の新生児マススクリーニングに

おける偽陰性の全国調査を行ない、3,321,345名の新生児から2例が報告された。1例は濾

紙血 17-OHP 濃度の上昇の明らかでなかった単純男性化型の女児で、1例は呼び出し時にす

でに誤嚥により窒息死していた食塩喪失型の男児であった。この2例を加えた患児数は176

名であり、偽陰性の頻度は 2/176(1.14%)、新生児全体からは 1/1,660,673 であった。 

現行のカットオフ値は施設間でさまざまで、重症例を発見するにはほぼ適切であったが、

軽症例を発見するには高すぎる施設も少なくはなかった。偽陽性率の軽減は重要な課題で

はあるが、高すぎるカットオフ値による偽陰性の危険についても留意すべきである。 


