








要約　ホモシスチン尿症の新生児マス・スクリーニングに関する文献の研究設定について

批判的吟味を行い、マス・スクリーニングの効能と早期発見の効果について検討した。ス

クリーニング法の感度は 0.944 で、特異度は 0.999 であった。本症が新生児期に発見され

て早期より食事療法が行われれば、知能障害を予防できて良好な経過をとることが明らか

となった。このような治療効果に関する本邦および国際的調査の文献はいずれも米国予防

医学 Task force の II-3、すなわち介入の有無を問わない多様な時系列研究による根拠を

有していた。したがって評価に基づく勧告は、分類の Aすなわちホモシスチン尿症の新生

児マススクリーニングの実施を特に推薦すべき条件を満たす優れた根拠があると考えられ

た。


