










[要約]東京都における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・

スクリーニングは、1983 年 1 月から試験的に開始し、1989 年 1 月から東京都全域を対象

とした行政的施行に移行した。本年度は、東京都における 21-OHD マス・スクリーニング

の実態調査の方法と1991 年 3月までの結果について報告した。

東京都では、21-OHD マス・スクリーニングの開始にあたってその情報収集を重視し、要

精密検査者の受診した医療機関に宛てて一定の調査用紙を発送しその回収に努めてきた。

調査期間内の対象新生児は 438,414 人であり、ここから 22 人の 21-OHD 患児と 1 人の 3β

-hydroxysteroid dehydrogenase 欠損症の疑いの患児が発見された。東京都では患児のみ

ならず偽陽性児の情報も集積されており、情報の収集体制はほぼ満足されるものといえる

が、ことに要精密検査となった未熟児の情報収集はいまだ十分ではなく、未熟児での確定

診断法も含めて、スクリーニングシステムにさらに改善すべき点のあることが確認された。


