












【要約】フェニルケトン尿症(PKU)マス・スクリーニングの評価を目的として、PKU スク

リーニングに関連した文献検索を行ない、得られた文献と手元の関連文献を資料に米国予

防医学協会評価委員会の効果評価の基準に沿った文献の批判的吟味を行ない、PKU マス・

スクリーニングの効果評価を試みた。その結果、日本の PKU マス・スクリーニングシステ

ムは感度・特異度・陽性反応的中度・陰性反応的中度ともに満足の行くもので、効率的か

つ有効であり、発見された PKU の知能発達予後に対する早期発見・早期治療の効果も著し

く良好な結果を示しており、効果評価からの勧告の分類は Aにランクされる。しかし、フ

ェニルアラニン制限食事療法による血中フェニルアラニン濃度のコントロール、治療期間

の長期化(青年期を通して行なうことが望ましい)、PKU 女性の妊娠(マターナル PKU)の問

題などもあり、さらに十分な指導・管理と啓蒙を心掛ける必要があり、医療補助制度の整

備も必要である。


